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##%摘要&#目的#分析后节小眼畸形!视网膜劈裂!视网膜玻璃膜疣综合征一家系的临床表型和基因
型'#方法#采用家系调查研究方法"收集 $&$" 年 : 月于深圳市眼科医院就诊的来自中国惠州地区汉族后节
小眼畸形综合征一家系共 $ 代 ' 人的临床资料"对各家系成员进行详细的眼科检查"包括最佳矫正视力(眼
压(裂隙灯显微镜(彩色眼底照相(光学相干断层扫描);<=*(眼前节 ;<=(荧光素眼底血管造影)>>?*和视野
检查' 采集该家系成员外周静脉血"进行全外显子组测序和数据分析"应用 ?<@A指南对新发现的变异位点
进行致病性分析'#结果#先证者女""' 岁"自幼高度远视"视力右眼BCD:% EF!&D:% E<G"%&HI&DC"左
眼B""D:% EF!"D$% E<GJ&HI&D:' 角膜横径分别为 "$D" 和 "$D$ **"前房深度分别为 $D%K 和 $DC$ **"晶状
体厚度分别为 JDC$ 和 JDC' **"眼轴长度分别为 ":D': 和 ":D&" **' 彩色眼底照相显示中周部视网膜弥漫
性分布边界不清的黄白色玻璃膜疣样病灶#;<=显示视网膜内核层劈裂"视网膜色素上皮下多个均质土堆状
隆起和高反射致密点#>>?显示双眼中周部视网膜弥漫性斑点状透见荧光#视野检查显示双眼视觉灵敏度总
体降低' 先证者胞弟 ( 岁"体征与其相似' 父母近亲结婚"表型正常' 全外显子测序结果显示"先证者及其胞
弟膜型卷曲相关蛋白)!"#$*基因第 %("& 外显子上分别有 19""%&L""%",2.<) M9N,.J('OP0Q.!(*和 19'C(L
'CC,2.<)M9?.2"K:A-2Q.!J'*$ 个复合杂合变异"先证者父亲携带 19'C(L'CC,2.<"母亲携带 19""%&L""%",2.<'
两者均为移码变异"均可导致基因功能的改变' 该家系确定的 $ 个变异位点在 )FO数据库(千人数据库
)O/+.RJ*()S?<数据库中未见报道"为新发变异"变异与疾病共分离' 根据 ?<@A指南"以上 $ 个位点的变
异均被判断为致病变异' 根据临床表型和基因型结果"该家系符合常染色体隐性遗传方式"诊断为后节小眼
畸形!视网膜劈裂!视网膜玻璃膜疣综合征'#结论#!"#$基因 19""%&L""%",2.<和 19'C(L'CC,2.<为该后
节小眼畸形!视网膜劈裂!视网膜玻璃膜疣综合征家系的致病变异位点"该复合杂合变异为首次报道'#
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RS0*R.Rc6R21,23,\R27,Q,R\ 10*M062\ /R7RP04[306.*67+7,02.,2 7/R*R*_P+2RQP,44-R\ZPR-+7R\ MP07R,2 )!"#$* 3R2R
,2 7/RMP0_+2\ +2\ /RP_P07/RP" 19""%& L ""%",2.< ) M9N,.J('OP0Q.! ( * ,2 RS02 % +2\ 19'C( L 'CC,2.<
)M9?.2"K:A-2Q.!J'* ,2 RS02 "&9=/RQ+7/RP1+PP,R\ 7/R19'C( L'CC,2.<*67+7,02"]/,-R7/R*07/RP1+PP,R\ 7/R
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##先天性小眼球普遍意义上是指眼球先天发育异
常"眼轴低于平均 $ 个标准差或小于 $&D% **的一类
疾病"其特征是高度远视(脉络膜和巩膜增厚(短眼轴"
眼前节和后节均异常' 真性小眼球和后节小眼畸形是
先天性小眼球的 $ 种亚型' 对于仅有短眼轴合并小角
膜(浅房角等眼前节异常"而无其他严重畸形者"临床
称之为真性小眼球)2+20M/7/+-*0."dd;*#对于眼前节
正常"但总眼轴短且眼后节异常者"临床称之为后节小
眼畸形

+ ", ' 据报道"全球每年的新生儿先天性小眼球
患病率约为 &DKKX"& &&&"而中国先天性小眼球患病率
约为 &DJX"& &&&+ $!J, ' 对中国后节小眼畸形人群的研
究对于了解亚洲人群短眼轴的发生和发展具有重要意

义' 此外"研究与后节小眼畸形有关的眼轴调节机制
也可能有助于对近视的研究"因为短眼轴可能与长眼
轴有共同机制通路' 目前"已经发现膜型卷曲相关蛋
白)*R*_P+2RQP,44-R\ PR-+7R\ MP07R,2"!"#$*(丝氨酸蛋
自酶 %K 和常染色体显性遗传基因跨膜蛋白 C(
)7P+2.*R*_P+2RMP07R,2 C("(!G!PK*(髓调节因子等
多个基因与先天性小眼球的发生有关

+ ', ' 其中"
!"#$多表现为常染色体隐性遗传"!"#$基因位于
""c$J 染色体并编码一种膜型卷曲蛋白"表达于睫状
体上皮和视网膜色素上皮)PR7,2+-M,3*R27RM,7/R-,6*"
hO)*' 在人类中"@>hO对成人的视网膜维持和儿童
时期的正常眼生长发育均十分重要' 当该基因发生变
异时"不仅与 dd;有关"还可表现为后节小眼畸形(黄
斑劈裂(视盘玻璃膜疣等 + %, ' 不同位点的 !"#$基因

变异导致的临床表型以及疾病的严重程度不同"这为
临床医生的鉴别诊断带来极大挑战"因此补充并完善
!"#$基因变异的变异频谱十分重要' 本研究对后节
小眼畸形!视网膜劈裂!视网膜玻璃膜疣一家系进行
了全外显子测序"分析该家系的临床表型及确定致病
基因"并总结该家系基因型和表型的关系'

A8资料与方法

A9A#一般资料
采用家系调查研究方法"收集 $&$" 年 : 月于深圳

市眼科医院就诊的来自中国惠州地区的汉族后节小眼

畸形综合征一家系共 $ 代 ' 人的临床资料' 本研究遵
循-赫尔辛基宣言."研究方案经深圳市眼科医院医学
伦理委员会批准)批文号$$$TeÒ&"(*"患者及其家属
均对本研究目的知情并签署知情同意书'
A9B#方法
A9B9A#病史采集#对家系成员进行基本信息登记"包
括姓名(性别(出生日期(与先证者关系(居住地(联系
方式(家系成员既往眼部健康状况及全身健康状况(眼
部及全身手术史或外伤史等'
A9B9B#家系成员临床检查#完善先证者及其父母的
相关临床检查"包括最佳矫正视力(气动眼压(裂隙灯
显微镜(彩色眼底照相(光学相干断层扫描 )0M7,1+-
10/RPR21R70*03P+M/[";<=* )NEZ;<='&&&"美国 <+P-
VR,..公司*(眼前节 ;<=)美国 <+P-VR,..公司*(荧光
素眼底血管造影)Q62\6.Q-60PR.1R,2 +23,03P+M/[">>?*
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)德国海德堡公司*(自动视野计)@EZ($&?"美国 <+P-
VR,..*检查'
A9B9C#样本采集及 Ed?提取#采集该家系成员外周
静脉血各 % *-"置于 )E=?抗凝管中"采用 Ed?提取
试剂盒)德国 i,+3R2 公司 *按照说明书提取基因组
Ed?"采用紫外分光光度计进行定量和纯度检测'
A9B9D#全外显子组测序和数据分析#先证者及其父
母同时进行全外显子组检测)=P,0全外显子组测序模
式*"由深圳华大基因检测中心进行' 将提取的 Ed?
作为检测材料"将 Ed?打断并制备文库"通过 h01/R
T?O?N[MRP)S0*R芯片对目标基因外显子及临近剪
切区的 Ed?进行捕获和富集"使用 @AWF)iZ$&&& 测
序平台进行变异检测' 测序数据质控指标为$目标区
域平均测序深度""(&U"其中目标区平均深度j$&U
的位点所占比例jC%k' 测序片段通过 af?与 l<F<
/3"C 人类参考基因组进行比对"去除重复' 使用
A?=T进行碱基质量值校正 Fdb(WdE)m和基因型检
测' 使用 )S0*RERM7/ 进行外显子水平的拷贝数变异
检测'
A9B9E#致病性分析#基因命名遵循人类基因组组织
基因命名委员会)NAd<*标准"变异命名依据人类基
因组变异学会)NAbF*规范' 通过基因组测序筛选变
异并注释其类型"结合临床信息"千人基因组()S?1(
A20*?E 等 人 群 数 据 库" <-,2b+P( FR102\+P[
>,2\,23Lb+P( \_.1Fdb 等 疾 病 数 据 库 和 b2,OP07(
@67+7,02=+.7RP(O0-[M/R2L$ 等生物信息工具预测变异
对蛋白质功能的影响"并进行致病性评估#通过文献查
阅及家系共分离分析验证变异与疾病表型的关联' 最
终"依据 ?<@A和 ?@O指南"将变异进行致病(可能
致病或意义不明等致病性分级'

B8结果

B9A#家系患者临床表现
先证者女""' 岁"自幼高度远视"因双眼视力下

降(眼前闪光(固定黑影遮挡 J 个月余就诊' 右眼裸眼
视力 &D""BCD:% EF!&D:% E<G"%&HI&DC#左眼裸眼视
力 &D""B""D:% EF!"D$% E<GJ&HI&D:' 右眼(左眼眼
压分别为 "'D% 和 "KD: **N3)" **N3I&D"JJ 8O+*"
角膜横径分别为 "$D" 和 "$D$ **"前房深度分别为
$D%K和 $DC$ **"晶状体厚度分别为 JDC$ 和 JDC' **"
眼轴长度分别为 ":D': 和 ":D&" **"眼前节结构正常
)图 "*' 彩色眼底照相显示中周部视网膜弥漫性分布
边界不清的黄白色玻璃膜疣样病灶#;<=显示视网膜
内核层劈裂"hO)下多个均质土堆状隆起和高反射致

密点#>>?显示双眼中周部视网膜弥漫性斑点状透见
荧光#视野检查显示双眼视觉灵敏度总体降低"但未见
管状视野改变)图 $n%*' 先证者胞弟 ( 岁"通过多模
态影像检查发现其与先证者有相同体征"视网膜表型
几乎相同)图 $n'*' 先证者父母近亲结婚"其父母表
型正常"视功能和眼部体征均未见明显异常' 根据先
证者的临床表型"初步诊断为后节小眼畸形!视网膜
劈裂!视网膜玻璃膜疣综合征'

BA
图 A8先证者眼前节 9>F照片#双眼前房深度正常"房角开放#?$
右眼#a$左眼
@%251"A 8 6#$"1%+1*"2-"#$9>F +,$/"01+7'#4# =/R+27RP,0P
1/+*_RP\RM7/ 0Q_07/ R[R.]+.20P*+-+2\ 7/R+23-R]+.0MR2#?$h,3/7
R[R#a$mRQ7R[R

BA

C D
图 B8先证者及其胞弟彩色眼底照片#先证者双眼可见视网膜弥漫
性分布黄白色玻璃膜疣样及弥漫性 hO)萎缩病灶' 先证者胞弟双
眼可见弥漫分布的视网膜玻璃膜疣#?$先证者右眼#a$先证者左
眼#<$先证者胞弟右眼#E$先证者胞弟左眼
@%251"B8 >+(+1,5#45*%-'2"*+,$/"01+7'#4'#4/"1)+5#2"1
71+$/"1#E,QQ6.R\,.7P,_67,02 0Q[R--0]]/,7RPR7,2+-\P6.R2 +2\ \,QQ6.R
PR7,2+-M,3*R27RM,7/R-,+-+7P0M/[]RPR.RR2 ,2 _07/ R[R.0Q7/RMP0_+2\9
=/RMP0_+2\g.[0623RP_P07/RP/+\ \,QQ6.RPR7,2+-\P6.R2 ,2 _07/ R[R.#
?$h,3/7R[R0Q7/RMP0_+2\#a$mRQ7R[R0Q7/RMP0_+2\#<$h,3/7R[R0Q
MP0_+2\g.[0623RP_P07/RP#E$mRQ7R[R0QMP0_+2\g.[0623RP_P07/RP

!"$C!中华实验眼科杂志 $&$' 年 "& 月第 '$ 卷第 "& 期#</,2 )̀SM ;M/7/+-*0-";170_RP$&$'"b0-9'$"d09"&
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B

A

图 C8先证者及其胞弟 9>F图像#先证者及其胞弟左眼均可见视
网膜内核层劈裂"hO)下多个均质土堆状隆起和高反射致密点#
?$先证者#a$先证者胞弟
@%251"C89>F%-'2"*+,$/"01+7'#4'#4/"1)+5#2"171+$/"1#
hR7,20.1/,.,.,2 7/R,22RP261-R+P-+[RP+2\ /0*03R2R06.*062\Z-,8R
R-R̂+7,02.],7/ /[MRPPRQ-R17,̂R\R2.R.M07.62\RP7/RhO)]RPR.RR2 ,2
7/R-RQ7R[R.0Q_07/ 7/RMP0_+2\ +2\ /RP[0623RP_P07/RP#?$OP0_+2\#
a$OP0_+2\g.[0623RP_P07/RP

BA

C D
图 D8先证者及其胞弟 @@6图像#先证者及其胞弟双眼可见视网
膜弥漫性斑点状透见荧光)黄斑区除外*及由视盘玻璃膜疣形成的
自发荧光#?$先证者右眼#a$先证者左眼#<$先证者胞弟右眼#
E$先证者胞弟左眼
@%251"D8@@6%-'2"*+,$/"01+7'#4'#4/"1)+5#2"171+$/"1#
a07/ 7/RMP0_+2\ +2\ /RP[0623RP_P07/RP./0]R\ \,QQ6.RM6217+7R
7P+2.,--6*,2+7,02 0Q7/RPR7,2+)RS1RM7Q0P*+16-+* +2\ +670Q-60PR.1R21R
\6R700M7,1\,.1\P6.R2 ,2 _07/ R[R.#?$h,3/7R[R0Q7/RMP0_+2\#
a$mRQ7R[R0Q7/RMP0_+2\#<$h,3/7R[R0QMP0_+2\g.[0623RP_P07/RP#
E$mRQ7R[R0QMP0_+2\g.[0623RP_P07/RP

B

A

图 E8先证者视野图像#双眼平均视觉灵敏度降低#?$右眼#

a$左眼

@%251"E8G%*5'(,%"(4"H'-%#'$%+#+,$/"01+7'#4#=/RMP0_+2\ /+\

\R1PR+.R\ *R+2 ,̂.6+-+16,7[,2 _07/ R[R.#?$h,3/7R[R#a$mRQ7R[R

B9B#全外显子测序及生物信息学分析
全外显子测序结果显示"先证者 !"#$基因存在

$ 个复合杂合变异"分别为第 % 外显子 19'C(L'CC,2.<
)M9?.2"K:A-2Q.!J'*"该变异导致开放阅读框架的移
位"并导致第 "K: 位氨基酸由天冬酰胺变为谷氨酰胺#
以及第 "& 外显子19""%&L""%",2.<)M9N,.J('OP0Q.!(*"
对该区域编码的 *hd?和蛋白质序列的分析表明"该
变异影响了 @>hO蛋白第 J(' 密码子组氨酸"该组氨
酸被转化为脯氨酸' $ 个变异位点均为移码变异"通
过使用生物信息学工具预测变异对蛋白质结构和功能

的影响"认为这 $ 个位点产生的变异蛋白可能改变了
@>hO的部分重要功能"该位点可能对调节眼轴长度(
促进视网膜正常结构发育和维持光感受器功能有重要

作用' 先证者胞弟也携带同样 $ 个位点的变异' 临床
表型正常的父母分别携带 " 个杂合变异"先证者父亲
携带致病变异位点 19'C(L'CC,2.<"母亲携带致病变异
位点 19""%&L""%",2.<)图 K*' 该家系符合常染色体
隐性遗传方式)图 :*' 该家系确定的 $ 个变异位点在
)FO数据库(千人数据库)O/+.RJ*()S?<数据库中均未
见报道"为新发变异"变异与疾病共分离' 根据 ?<@A
指南对变异进行综合评分"$ 个变异位点均致病'

C8讨论

后节小眼畸形是由于胚胎发育早期眼发育障碍而

发生的遗传性眼病"患者通常会出现短眼轴(高度远
视(黄斑皱褶和视网膜色素变性等改变"是导致儿童不
可矫正的高度远视的主要原因'本研究通过对$例后

!$$C! 中华实验眼科杂志 $&$' 年 "& 月第 '$ 卷第 "& 期#</,2 )̀SM ;M/7/+-*0-";170_RP$&$'"b0-9'$"d09"&
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图 C8该家系 !"#$基因测序图谱#先证者及其胞弟携带 !"#$基因 19'C(L'CC,2.<) M9?.2"K:A-2Q.!J'*
和 19""%&L""%",2.<) M9N,.J('OP0Q.!(*复合杂合变异"先证者父亲和母亲分别携带 19'C(L'CC,2.<和
19""%&L""%",2.<' 箭头所示为变异位点
@%251"C8 J"K5"#&%#2 '#'()*%*+,!"#$ 2"#"%#$/%*,'-%()# =/RMP0_+2\ +2\ /RP_P07/RP1+PP,R\ 7]0
10*M062\ /R7RP04[306.*67+7,02.0Q19'C( L 'CC,2.< ) M9?.2"K:A-2Q.! J' * +2\ 19""%& L ""%",2.<
) M9N,.J('OP0Q.!(* ,2 !"#$3R2R9=/RMP0_+2\g.Q+7/RP+2\ *07/RP1+PP,R\ 19'C( L 'CC,2.<+2\ 19""%& L
""%",2.<"PR.MR17,̂R-[9=/R+PP0]../0]R\ 7/R +̂P,+27.,7R.

1 c.498_499insC 2 c.1150_1151insC

Ⅰ

Ⅱ

1 c.498_499insC；c.1150_1151insC 2 c.498_499insC；c.1150_1151insC

图 C8后节小眼畸形M视网膜劈裂M视网膜玻璃膜疣一家系图谱#
#$正常男性#$$正常女性#%$男性患者#&$女性患者#'$先证者
@%251"C 8 6 ,'-%() .%$/ 0+*$"1%+1-%&1+0/$/'(-+*3,+;"+*&/%*%*3
1"$%#'(415*"###$20P*+-*+-R#$$20P*+-QR*+-R#%$+QQR17R\ *+-R#
&$+QQR17R\ QR*+-R#'$MP0_+2\

节小眼畸形!视网膜劈裂!视网膜玻璃膜疣患者进行
多模态影像检查确诊"并进行基因分析"结果显示该家
系 !"#$基因有 $ 个致病性变异位点"表现为常染色
体隐性遗传' 本研究认为这是一种新的眼科遗传综合
征"既往未见类似表型被报道'

后节小眼畸形在已报道的家系中表现为常染色体

显性遗传和隐性遗传
+K!:, " !"#$( (!G!PK( ,#Q+(

R!41ST'/B&)+ 等基因被证实与其有关"其中 !"#$基因
变异较为多见

+(, ' @>hO具有细胞外卷曲相关的半胱

氨酸富集区"其 <末端结构域与卷曲)QP,44-R\">V*家族
的 f27结合域有关"作为一种受体通过 f27信号通路
参与调节发育过程中的生长(分化和细胞极性+C!"&, '

f27X>V信号通路在视网膜发育过程中起着至关重要的
作用

+"", "fd=F 是一个细胞!细胞信号分子家族"对细

胞生长发育有决定性作

用
+ "&, " 其 影 响 @>hO 在

hO)和睫状体中的表达"
不仅在眼的发育和正视化

方面发挥着重要作用"还在
维持 hO)功能方面发挥作
用

+ "$!"', ' hO)支持光感受
器功能"!"#$基因缺乏小
鼠模型"如 hEK )@QPMP\K*
和 hEU) @QPM":'\R-A* 小
鼠"会出现视网膜疾病和光
感受器退化"支持了该基因
对调控视网膜和 hO)生长
和发育的重要性

+ "%!":, "这
也解释了既往研究报道

!"#$基因变异时会出现
视网膜色素变性表型的原因

+ "(, '
对于 !"#$基因变异造成的后节小眼畸形"通常

不伴房角闭合"但可并发视网膜结构异常"如视盘玻璃
膜疣(黄斑劈裂(视网膜色素变性(视盘拥挤(脉络膜视
网膜皱褶和视网膜囊肿(中心凹下脉络膜增厚等多种
临床表型

+ "C!$", "这体现了 !"#$变异具有广泛的临床
变异频谱"其可能是由于早期基因表达的差异和塑造
眼发育的环境因素不同'

大多文献报道的 !"#$基因变异中错义变异较
少"移码和无义变异占据 !"#$变异谱的大部分 + "$, "
大多移码变异会造成 !"#$单倍体剂量不足"该变异
可导致翻译提前终止"产生截断蛋白"降低转录因子活
性"且变异主要位于 <la功能区 + "K, ' 在 f+.*+22
等

+ $$,
的报道中"!"#$变异位点 19'C(L'CC,2.<位于

<la区域"该区域变异可导致基因功能显著丧失"使
另一等位基因能正常表达的蛋白质不足以维持细胞正

常的生理功能从而导致单倍体剂量不足' 由此"我们
猜想本家系中的 $ 个移码变异位点导致单倍体剂量不
足"使患者出现临床表型'

此外"缺失变异 19'C(\R-<) M9?.2"K:=/PQ.U$%*和
插入变异 19'C"L'C$,2.=) M9?.2"K:A-2Q.!J'*均已在
$ 例 患 者 中 被 报 道 + $J, " 重 复 变 异 19"&KK\6M
M9)A-2J%KOP0Q.!"%$*已在 % 例患者中被报道 + $', "这
些变异位点导致的临床表型均为后节小眼畸形"但视
网膜体征均有很大差异' 在 ?[+-+Zh+*,PR4等 + "(,

报道

了 " 个家系中 !"#$基因外显子 % 上的 19'C( L
'CC,2.<发生变异"患者表现为后节小眼畸形(视网膜
色素变性和视盘玻璃膜疣' V+1/+P,+.等 + "C,

的研究报

!J$C!中华实验眼科杂志 $&$' 年 "& 月第 '$ 卷第 "& 期#</,2 )̀SM ;M/7/+-*0-";170_RP$&$'"b0-9'$"d09"&
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道了 !"#$基因外显子 "& 的 19""%&L""%",2.<发生
变异"引起患者出现短眼轴(黄斑积液(视网膜增厚的
临床表型' 这些研究均有与此家系相同的位点变异"
但临床表型与本家系中观察到的表型有很大差异' 本
研究中先证者父亲 19'C(L'CC,2.<位点存在变异"母
亲 19""%&L""%",2.<位点存在变异"但二者均未出现
任何眼部异常体征和症状"分析可能的原因为$根据
dR̂R-,23等 + $J,

的报道"遗传病表型通常由基因型和环
境共同决定"不同疾病受到这 $ 种因素影响的程度不
同#?-*0+--R*等 + "$,

对 ( 个 !"#$变异家系的表型研
究后发现"!"#$变异没有明确的基因型!表型相关
性' 此外"本研究中患者表现为视网膜劈裂和视网膜
玻璃膜疣"但并未出现视网膜色素变性表现"推测可能
是本家系患者同时发生 $ 个位点变异"导致综合致病
性作用不同"对功能蛋白的改变和影响也不同' 此外"
该家系中先证者及其胞弟均有相同基因变异位点"且
二者的临床症状和体征十分相似"但先证者症状与胞
弟相比明显较重"这表明 !"#$变异造成的临床表型
可能具有进展性特点'

研究发现"!"#$变异的患者会在年轻时表现出
夜盲"或在晚年表现出光感受器功能障碍和视网膜营
养不良的迹象"表明 !"#$在维持光感受器功能方面
也发挥重要作用"这与小鼠模型观察到的情况一
致

+ ":, ' 该家系患儿未能配合进行 )hA检查"但其父
母诉患儿有轻度夜间视力下降的夜盲迹象"提示患儿
已出现视杆细胞功能损害'

综上"本研究在 $ 例后节小眼畸形!视网膜劈裂!

视网膜玻璃膜疣综合征患者中发现了 $ 个 !"#$复合
杂合变异位点 19'C(L'CC,2.<和 19""%&L""%",2.<"该
复合杂合变异位点为首次报道' !"#$在眼发育中不
仅起到调节眼轴长度的作用"还可能对视网膜正常结
构的发育和光感受器功能的维持有重要作用' 本研究
为 !"#$相关眼病综合征的典型病例"增加了对
!"#$基因型和变异频谱的认识'
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!病例报告!

木糖氧化无色杆菌致碱烧伤患者角膜溃疡穿孔诊疗 "例
刘嫣#肖格格#彭荣梅#洪晶

北京大学第三医院#北京大学眼科中心"北京 "&&"C"

通信作者$洪晶")*+,-$/023Y,23"CK'5.,2+910*

N%'2#+*%*'#4$1"'$-"#$+,&+1#"'(5(&"10"1,+1'$%+#%#' 0'$%"#$.%$/'(O'(%751#&'5*"47)

%&'()*)+,&-.(/01)2)/34,52$' &'*"1"0+1$

2&6 V0)"%&05='*'"$')* #5)*L'&"H5)* 3&)*

4'I0ABL')B5;WI-B-0:L5:5*C"$'N&)* ?)&@'A/&BC(-&A< H5/I&B0:"$'N&)* ?)&@'A/&BCGC',')B'A"Q'&X&)* +EE+P+",-&)0

,5AA'/I5)<&)* 06B-5A$H5)* 3&)*"GL0&:$-5)*X&)*+PUFM/&)0O95L

E;W$"&9J:K&X1*+9Y912""%C(CZ$&$&"$"(Z&&(%&

##患者男"'K 岁"$&$& 年 K 月 "& 日在工作时被 d+;N溶液烧

伤眼部及头面部' 近 J 个月来"患者因双眼角膜碱烧伤多次行

双眼羊膜覆盖术)右眼 ' 次"左眼 J 次*"局部给予妥布霉素滴

眼液(氧氟沙星眼膏(妥布霉素地塞米松滴眼液(环孢素滴眼

液(小牛血去蛋白眼用凝胶(人工泪液等药物治疗"视力逐渐好

转' 矫正视力右眼 &D$"左眼 &D$%' 近 " 周突发双眼视物不清"

伴大量黄白色分泌物"近 $ \ 左眼视物不清加重' 外院治疗效

果欠佳转入北京大学第三医院眼科诊治' 入院时眼部情况$视

力右 眼 手 动XJ& 1*" 左 眼 手 动X"% 1*# 眼 压 右 眼 K **N3

)" **N3I&D"JJ 8O+*"左眼 J **N3#裂隙灯显微镜检查示左

眼结膜囊内大量脓性分泌物"结膜混合充血"角膜表面覆盖脓

痂"角膜基质黄白色浸润"颞上方近角膜缘处角膜穿孔"虹膜组

织脱出(嵌顿"余结构窥不清#右眼上睑部分倒睫"结膜混合充

血"角膜上方血管翳长入"角膜基质黄白色浸润混浊"余结构窥

不清)图 "*' 患者取双眼结膜囊分泌物给予细菌B真菌培养"

结果显示左眼结膜囊细菌培养阳性"bW=)T$ 10*M+17型全自动

微生物分析系统)美国 _,0@RP,R6S公司*鉴定菌种为木糖氧化

无色杆菌' 药敏试验结果显示"头孢曲松(氧氟沙星(左氧氟沙

星抑菌圈直径分别为 "&(""(": **"妥布霉素(红霉素(万古霉

素(利福平均未出现抑菌圈"显示耐药' 根据药敏试验结果调

整抗生素用药方案为$头孢他啶滴眼液 " 次X/"左氧氟沙星滴

眼液 " 次X/"加替沙星眼用凝胶每天 K 次' 于 $&$& 年 C 月 "%

日急诊行左眼穿透角膜移植B角膜缘干细胞移植术"术中测量

病灶横径为 CD% **"纵径为 (D% **"植床 "& **"植片 "" **"

术后感染得到控制"视力逐渐提高' 右眼经头孢他啶(左氧氟

沙星滴眼液(加替沙星凝胶(妥布霉素地塞米松眼膏治疗后感

染控制"于 $ 个月后行右眼穿透角膜移植B羊膜覆盖术"术后视

力提高' 此次术后 " 周随访"视力右眼 &D"$"左眼 &D$#眼压右

眼 "% **N3"左眼 "$ **N3' 裂隙灯显微镜检查示左眼结膜无

明显充血"角膜植片基本透明"缝线在位"前房中深"下方局部

虹膜萎缩"瞳孔竖椭圆形"晶状体轻度混浊#右眼结膜混合充

血"羊膜植片部分脱落"角膜植片轻度水肿(缝线在位"前房中

深"房水闪辉)B*"瞳孔圆"晶状体轻度混浊)图 $*' 术后 " 个

月复查"视力右眼 &D""左眼 &D"$' 双眼角膜植片基本透明"缝

线在位"余眼前节情况大致同前'

1A 1B 1C 1D

2A 2B 2C 2D

图 A8入院时患者双眼眼前节情况#左眼结膜混合充血"角膜表面

覆盖脓痂"角膜基质黄白色浸润"颞上方近角膜缘处角膜穿孔"虹膜

组织脱出(嵌顿#右眼上睑部分倒睫"结膜混合充血"角膜上方血管翳

长入"角膜基质黄白色浸润混浊"余结构窥不清#?$左眼眼前节整

体图像#a$左眼眼前节裂隙图像#<$右眼眼前节整体图像#E$右

眼眼前节裂隙图像#图 B8B 个月后双眼眼前节情况#?$左眼眼前

节整体图像#角膜植片基本透明"缝线在位"前房中深"下方局部虹

膜萎缩"瞳孔竖椭圆形#a$右眼眼前节整体图像#羊膜植片部分脱

落"角膜植片轻度水肿(缝线在位"前房中深"房水闪辉 )B* "瞳孔

圆#<$左眼前节 ;<=图像#角膜植片在位#E$右眼前节 ;<=图

像#羊膜覆盖"角膜植片轻度水肿
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