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<<'摘要(<@连锁视网膜劈裂症"@ABC#亦称为遗传性视网膜劈裂症%是 @染色体连锁遗传的难治性视网
膜疾病) @ABC 的主要特征为不同程度的视力下降*视网膜神经上皮的层间或层内劈裂及视网膜电图"!BD#
9 波振幅的明显降低%严重影响患者的视觉质量与生活质量) @ABC 的发病机制尚未完全明确%其准确诊断基
于患者的临床表型*!BD的负波形特征和光学相干断层扫描"EFG#的黄斑区囊腔形成以及遗传学诊断) 目
前临床上 @ABC 尚无有效治疗方法%最新的治疗进展和研究热点是基因替代疗法) 由于目前部分临床医生对
本病的认知尚不足%给 @ABC 的规范诊疗带来很大挑战) 中国医师协会眼科医师分会遗传眼病学组基于国内
外公开发表的研究文献*仍在进行中的临床试验和专家成员的临床实践经验制定了+@连锁视网膜劈裂症临
床诊疗的中国专家共识"-.->#,%对 @ABC 概念的基本认知*发病机制*诊断流程*治疗进展和遗传咨询提出
专家建议%以指导临床医生的临床实践工作)
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C=+!连锁视网膜劈裂症临床诊疗的中国专家共识
""#"D 年#,的制定背景及方法

<<@连锁视网膜劈裂"@L%$)Q(R 5(7$)4+&'$+$+%@ABC#

亦称先天性"遗传性#视网膜劈裂症%是一种主要由 @

染色体上 DC? 基因变异引起的早发性视网膜退行性
疾病

- 0. %是导致视力低下甚至盲的重要原因) 临床实
践中%@ABC 患者的临床表现具有高度异质性%且该病
的诊断易与获得性视网膜劈裂症*M455$(病*黄斑囊样
水肿等疾病相混淆%而我国基层的眼科医生对 @ABC

的诊治认知尚有不足%常常导致漏诊或误诊) 迄止目
前%国内外仍缺乏规范的 @ABC 诊断和治疗方案%且国
内尚缺乏治疗 @ABC 的有效药物%为 @ABC 的治疗带
来了极大挑战)

为了更好地规范 @ABC 的诊断和治疗%中国医师
协会眼科医师分会遗传眼病学组于 -.-0 年 0. 月遴选
眼遗传病专家组成+@连锁视网膜劈裂症临床诊疗的
中国专家共识"-.->#, "简称+共识,#专家组%对我国
@ABC 临床诊疗现状*存在的问题及面临的挑战进行
了深入调查和分析) 鉴于国内外尚未形成 @ABC 诊疗
指南%本专家组以 K,9[(R 数据库*W(9 46C&$()&(数
据库呈现的研究报告和大量国内外重要相关文献为基

础%同时结合本专家组成员的重要临床实践经验%对
@ABC 的基本概念*流行病学特征*发病机制*临床表
现*诊断和干预策略等方面进行详细的归纳总结并提
出推荐意见) 执笔成员和参与起草的专家依据前期讨
论撰写+共识,初稿后%由专家组成员进行独立审阅并
提出修改意见%执笔成员在收到意见后进行反馈和整
理%并使用线下和线上会议的形式与专家进行充分的
论证和修改%最终于 -.-= 年 = 月达成 @连锁视网膜劈
裂症临床诊疗的中国专家共识%为规范 @ABC 的概念
和临床诊疗实践提出了指导意见)

"=!EFG的基本概念

"3C<@ABC 的定义
@ABC 是一种主要由 @染色体上的 DC? 基因变异

引起的早发性视网膜退行性疾病%其遗传方式为 @染
色体连锁隐性遗传

- 0. ) 研究发现%@ABC 病变以视网

膜黄斑区受累为主%但约有 >.`的患者同时伴有周边
部视网膜劈裂

- -. ) @ABC 的视网膜劈裂多发生在视网
膜的内核层*外核层*神经节细胞层和外丛状层%可伴
发玻璃体积血和视网膜脱离等严重并发症%导致视力
损害甚至进行性视力丧失

- -. )
"3"<@ABC 的流行病学特征

目前尚缺乏全球及我国 @ABC 患病率的流行病学
研究资料) 0H?-!0HH. 年的一项统计数据表明%法国
北部地区 @ABC 患病率为 0P-I ...- 2. ) 目前的各类研
究均表明%@ABC 患者多为男性%女性发病者十分罕
见%患者多在 -. 岁以前发病 - -. ) 上述的流行病学研究
提示%@ABC 的患病率较低且发病年龄较小%有明显的
性别倾向性)

H=!EFG的发病机制

H3C<@ABC 的致病基因
已有充分的人类遗传学和基因研究证据表明%

@ABC 的发生主要由 DC? 基因变异所致%现已报道与
@ABC 发病 相 关 的 DC? 基 因 致 病 变 异 有 2.. 余
个

- =a00. ) DC? 基因位于 @染色体 ;--302%包含 1 个外
显子%编码的视网膜劈裂蛋白"5(7$)4+&'$+$)%BC0#为一
种含 --= 个氨基酸的分泌性蛋白%相对分子质量约为
-2 ...- 00a0-. %包括 = 个结构域 - 00%02a0=. %即 " 0# -2 个氨
基酸组成的 M端序列&"-#2H 个氨基酸构成的盘状结
构域上游序列&"2# 0>? 个氨基酸组成的盘状结构域&
"=#> 个氨基酸组成的 F端序列) BC0 蛋白由视网膜
光感受器细胞和双极细胞合成并分泌%其主要功能与
细胞黏附和信号转导有关%参与光感受器细胞和双极
细胞间突触结构的形成%对于维持视网膜结构的完整
性和稳定性十分重要

- 0-%0>. ) 冷冻电子显微镜下 BC0

蛋白呈八聚体并连接成环状结构%推测这种构型可能
是通过环内部和环之间的正确序列进行组装%以稳定
视网膜结构中关键分子的结构和功能

- 01. )

上述研究证实%@ABC 是一种单基因疾病%致病基
因明确&虽然 DC? 基因的不同变异及变异方式引起的
BC0 蛋白构型及功能异常情况有所不同%但最终均引
起视网膜发育和成熟过程的异常变化%导致视网膜神
经上皮的层间劈裂)
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H3"<@ABC 的病理生理学机制
@ABC 的基本病理改变是视网膜细胞间黏附功能

障碍%以黄斑中心区域为主) @ABC 患者的视网膜劈
裂腔可出现于视网膜神经上皮的各层%多见于视网膜
内核层*外核层*神经节细胞层和外丛状层 - >%0>. ) 彩色
眼底照相可见黄斑中心凹呈轮辐状囊样外观%光学相
干断层扫描成像 "4;7$&#%&4'(5()&(74"485#;'T%EFG#
影像呈现黄斑区视网膜层间的囊样扩张或囊腔样改

变) 视网膜内核层的受累会引起光感受器细胞与双极
细胞间突触结构发生异常%进而导致光信号的传导障
碍%故视网膜电图"(%(&7545(7$)485#"%!BD#检查表现为
9 波与 #波振幅的不同程度下降%9 波振幅的下降程度
较 #波更为严重%最大混合反应呈现典型的/负波形0
表现%即正常或接近正常的 #波和严重下降的 9 波)
随着患者年龄的增长和病情的进展%!BD9 波振幅以
及 9 波与 #波的振幅比值可呈进行性降低 - 0>. )

DC? 基因变异导致 BC0 蛋白分泌减少或功能缺陷
是引起视网膜细胞黏附异常的主要机制) 导致 BC0
蛋白分泌或功能异常的基因变异主要有 2 种$"0#位
于编码 M端序列的 DC? 变异位点主要影响生物信号
肽对新合成的多肽向内质网的转运等生物学过程%引
起 BC0 蛋白无法向内质网转运而在细胞质中被蛋白
酶降解

- 0-. &"-#位于编码盘状结构域上游序列或盘状
结构域的 DC? 变异位点导致 BC0 蛋白错误折叠并滞
留在内质网而无法分泌到细胞外%引起 BC0 蛋白分泌
量的减少

- 02. &"2#位于编码 F端序列的 DC? 变异位点
导致 BC0 蛋白八聚体组装构型缺陷%致使分泌的 BC0
蛋白不具备细胞间黏附功能%导致视网膜细胞间连接
松散

- 0?. ) 在视网膜的发育过程中%BC0 蛋白的分泌减
少或细胞黏附功能异常均可导致视网膜劈裂腔的形

成%引起光感受器细胞与双极细胞间的信号传导通路
障碍) 另外%有研究表明%在 DC?aPb

小鼠中可检测到

视网膜光感受器细胞中出现抑制蛋白等视觉信号传导

相关重要蛋白的转运异常
- 0Ia0H. )

炎症和免疫因素在 @ABC 的病理生理过程中可能
发挥重要作用) 研究发现 DC?aPb

小鼠视网膜中与小

胶质细胞活化相关的促炎因子表达水平升高%视网膜
下腔注射携带DC? 基因的 I 型腺相关病毒后视网膜相
关促炎因子表达下降

- -.. ) 病例报告研究发现%@ABC
患者视网膜劈裂腔内液体中含有肌腱蛋白 F和胱抑
素 F等炎症因子或免疫因子%提示这些因子可能参与
了 @ABC 患者的视网膜劈裂腔形成过程 - -0a--. ) 最新
的一项前瞻性*单中心!P"#期的基因治疗临床研究
报道了 @ABC 患者全身免疫系统出现异常%主要包括

外周血中 FN=cPFNIcG淋巴细胞比值升高%FN00&c
髓

系树突状细胞比例降低% #干扰素 " $)7(56(54) #%
O_ML## 和肿瘤坏死因子L$"7,"45)(&54+$+6#&745L$%
GM_L$#的表达水平升高等 - -2. )
H3H<@ABC 的基因型与表型对应关系

BC0 蛋白属于分泌性蛋白%因此可根据 DC? 基因
变异是否影响 BC0 蛋白的分泌量来初步评估表型的
严重程度) 通常来说%在 @ABC 患者中%不影响 BC0 蛋
白分泌的基因位点变异"位于编码 F端序列和盘状结
构域等的变异#者的视力优于影响 BC0 蛋白分泌的基
因位点变异"位于编码 M端序列的变异#者 - 0?. ) 但是
需要注意的是% @ABC 患者具有高度的遗传异质
性

- -%0>. ) 曾有报道%在一个 @ABC 家系中 1 例患者均
存在DC? &32>=R(%0$)+0I 变异%其中 0d> 岁和 > 岁的男
孩表现为黄斑囊样水肿和轻度外周部视网膜劈裂%
!BD9 波振幅正常&但该家系中 = 例 2- e=> 岁的
@ABC 患者 !BD均表现为 9 波振幅显著下降和 /负
向0!BD波形改变%其中 2 例患者存在明显黄斑萎
缩

- -=. ) 因此%临床评估 @ABC 患者表型严重程度时%
除变异类型之外%还应综合考虑患者的年龄及是否发
生并发症等多种因素的影响) 总体而言%@ABC 具有
广泛的表型异质性%尚不存在确切的基因型a表型之
间的密切关联

- -%0>. %为其临床诊断和遗传学咨询*患者
的预后评估等带来一定的挑战)

D=!EFG的临床特征

D3C<@ABC 的临床表现
@ABC 患者的临床表现具有高度异质性%呈现多

种不同的眼底表现%主要表现为"0#视力低于正常%可
出现视力缓慢下降%但若出现玻璃体出血或视网膜脱
离等并发症时%视力则急剧下降&"-#黄斑中心凹视网
膜劈裂呈轮辐状外观%随年龄增长疾病呈进行性进展%
可发展为黄斑萎缩或色素斑沉着等&"2#周边部视网
膜劈裂%最常见于颞下象限%可伴有周边部玻璃面纱样
内界膜分离&"=#黄斑中心凹视网膜变薄) 此外%还有
其他少见的眼底表现%包括视网膜水肿样改变*视网膜
新生血管*脉络膜萎缩等 - 00. )

不同年龄的 @ABC 患者可出现不同的临床表现%
严重型 @ABC 患者出生后 2 e1 个月即表现为双侧黄
斑部视网膜劈裂*眼球震颤和斜视症状 - ->. &大多数患
者则在学龄期表现为视力低于正常%最佳矫正视力为
-.P0-.e-.P-.%且在 -. 岁前略有下降%但随后保持相
对稳定%直到 >.e?. 岁才出现进行性黄斑萎缩%导致
进一步视力损害%甚至进展为盲 - =%0>. )
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BA
图 C=!EFG彩色眼底照相和 I:J影像特征<J$@ABC 患者右眼彩色眼底照相可见颞下方视网
膜隆起%沿隆起边缘可见视网膜色素沉着%黄斑中心凹反光减弱<Z$EFG影像可见黄斑囊腔形
成%视网膜内外核层之间及光感受器层可见微囊样改变

D3"<@ABC 的视网膜结构和功能变化
眼底影像学检查是 @ABC 患者诊断中临床上常用

的形态学评估方法%包括 EFG和彩色眼底照相%视网
膜功能检查方法包括 !BD和视野检查 - 00%-1a-?. ) 彩色
眼底照相可显示视网膜的形态特征%EFG检查可评估
视网膜断层结构的异常变化%是先天性视网膜疾病结
构评估的主要方法) @ABC 患眼的 EFG影像可显示视
网膜神经上皮层内的单发或多发性劈裂腔*黄斑区囊
样扩张或囊腔样改变和视网膜神经纤维层变薄等主要

特征%对于 @ABC 的诊断尤为重要"图 0# - -I. ) !BD检
查可通过对各波形的形态变异和量化变化分析判断视

网膜第 0*-*2 级神经元的功能%是评估先天性视网膜
疾病视网膜功能的重要手段%而 !BD9 波振幅的严重
下降及正常的或接近正常的 #波%即明显的 9 波与
#波的振幅比值下降或/负波形0!BD改变是 @ABC 的
特征性视网膜功能异常%提示光感受器细胞与双极细
胞间传导功能障碍) @ABC 患者的视野检查可表现为
相对性中心暗点

- -H. )

特征性的临床表现*视网膜影像学改变和特征性
!BD表现是 @ABC 诊断的基础%专家组建议临床医生
应充分了解 @ABC 患眼的临床表型和特征性 EFG和
!BD改变%提高对该类疾病的认知能力)
D3H<@ABC 的基因检测

对 DC? 基因全外显子及剪接位点进行检测%发现
1?`eH>`的 @ABC 患者存在 DC? 基因变异 - -%>%H%0-. %故
基因检测是确定 @ABC 病因和了解其发病机制的关键
检查手段) 已知 DC? 基因有 2.. 余种 @ABC 相关的致
病变异方式%其中主要是错义突变%此外还有无义突
变*同义突变*移码突变等 - =a00. ) 在一项对 H. 个中国
@ABC 家系的研究中%所有先证者均检测出 DC? 基因
变异

- H. % 其 中 较 为 常 见 的 变 异 为 &3-0=DfJ
";3D%,?-AT+#和 &312?FfG" ;3J58-02G5; # " =d=`%
=PH.#%以及 &32.>DfJ" ;3J580.-D%) #*&3=--DfJ
";3J580=0X$+#*&3=IHR(%" ;3G5;012G(5#*&3>HIFfG
";3J58-..FT+#和 &31-1DfJ" ;3J58-.HX$+# "2d2`%

2PH.#) @ABC 相关的 DC? 变异大多位于 =e1 外显子%
主要在编码 BC0 蛋白的盘状结构域%表明该区域对于
BC0 蛋白的视网膜细胞间黏附功能的维持具有重要作
用

- >%Ha00. )

$=!EFG的诊断和鉴别诊断

$3C<@ABC 的临床诊断
@ABC 的诊断主要依靠患者的临床表型和家系调

查结果%男性患者*疾病首发年龄*视力缓慢或急剧下
降特点*眼底特征性改变以及相关辅助检查结果是可
疑诊断的主要临床依据) 临床上针对疑似 @ABC 表现
的患者应关注其家族史%详细收集其家族成员患病史
及临床症状%对家族成员进行基因检测和全面的眼科
临床检查%临床检查的必要项目包括视力*!BD*视野*
彩色眼底照相和 EFG%其他检查方法可依据临床需要
进行选择%以进行确诊并深入研究 @ABC 的发病机制)
高度疑似 @ABC 的临床征象包括 @染色体连锁隐性遗
传方式*男性患病*幼儿期发病*!BD检查见典型的

/负向波0*视野的相对中心暗点*
彩色眼底照相见黄斑中心凹及周

围区域视网膜层间劈裂*EFG影
像见视网膜神经上皮层劈裂*黄
斑区囊样扩张或囊腔样改变及视

网膜神经纤维层变薄等)
玻璃体积血和视网膜脱离是

@ABC 常见的并发症%较少见的并
发症包括黄斑裂孔*视网膜下渗

出*新生 血 管 性 青 光 眼* 黄 斑 牵 引* 视 盘 萎 缩
等

- 00%2.a20. )
$3"<@ABC 的基因诊断

对 @ABC 患者及其家族成员进行基因检测是遗传
学诊断的基础%DC? 基因是 @ABC 的已知致病变异)
基因检测方法建议遵循中国眼遗传病诊疗小组在

-.0I 年发表的 +眼遗传病基因诊断方法专家共
识, - 2-. %结合遗传性眼病的基因检测策略以及专家的
临床实践%本专家组对 @ABC 的基因检测方案提出如
下建议$@ABC 的分子诊断可首先借助 C#)8(5测序技
术%对 DC? 基因的 1 个外显子和外显子a内含子结合
区进行检测%未发现变异者可进一步采用全外显子测
序或全基因组测序方法查找拷贝数变异或深内含子变

异
- -%2-. ) 上述检测结果阴性的患者%可采用全外显子

测序或全基因组测序方法进一步检测
- -%2-. ) 基因检测

发现一些尚未报道的 DC? 基因变异者%则应结合临床
表现及辅助检查进行综合判断) 在检测 @ABC 患者基
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因变异的同时%应对特定变异在家系成员 "尤其是先
证者父母#中的存在情况及其与临床表型的关系进行
分析%并对比特定类型变异在本民族人群及各数据库
中不同民族的发生频率%有助于提高临床基因检测的
可靠性)

本专家组提出的 @ABC 诊断流程见图 -)

图 "=本共识推荐的 !EFG诊断流程图<@ABC$@连锁视网膜劈
裂症

$3H<@ABC 的鉴别诊断
@ABC 需注意与以下疾病进行鉴别$获得性视网

膜劈裂症*M455$(病*黄斑囊样水肿*家族性渗出性玻
璃体视网膜病变*早产儿视网膜病变*永存原始玻璃体
增生症*C7$&Q%(5综合征*视网膜母细胞瘤*视网膜色素
变性和其他早发黄斑营养不良等

- 0%22a2H. ) 其中%获得
性视网膜劈裂症更易与本病混淆) 获得性视网膜劈裂
症多发生于 =. 岁以上人群%男女均可发病且性别比例
无明显差异%视网膜劈裂多累及视网膜周边部而较少
累及黄斑部

- =.. ) M455$(病与位于 @;003= 的 Q)M基
因变异有关%表现为出生时视力严重受损%常出现全视
网膜脱离%多数为双眼发病%眼底可见马蹄形*新月形
或圆形的全层裂孔

- 21. ) M455$(病可同时出现其他器
官受累%包括耳聋*智力低下和发育迟缓等 - 0. )

K=!EFG的干预策略

K3C<@ABC 的治疗
@ABC 的治疗方法可针对不同疾病时期*不同病

程和患者的具体表现进行选择或综合治疗%包括

"0#低视力辅助治疗<对于视力下降较严重的 @ABC
患者可进行低视力辅助治疗%包括选用合适倍率的光
学助视器%或放大倍率*对比度和阅读模式可调的非光
学助视器

- =0. ) "-#药物治疗<回顾性研究显示%口服
或眼部应用多佐胺*布林佐胺或乙酰唑胺等碳酸酐酶
抑制剂可使部分 @ABC 患者黄斑中心凹劈裂腔缩小%
但视力改善不确定) 上述药物的长期安全性和有效性
仍有待更大样本的前瞻性研究进行探讨

- 02%=-a=>. )
"2#手术治疗<手术治疗主要针对合并玻璃体积血*
视网膜脱离等并发症%或视力进行性下降和劈裂腔进
行性扩大的进展性 @ABC 患者%常用的手术方法主要
包括玻璃体切割术*视网膜光凝术*视网膜冷凝术和巩
膜扣带术

- -?%=1a=H. ) 对于合并视网膜脱离的 @ABC 患
者%玻璃体切割术可使大部分患者视力改善或稳定%但
应注意个别患者术后视力持续下降

- =?. ) 一项病例系
列研究显示%玻璃体切割术可使进展性 @ABC 患者视
力提高或稳定%并使劈裂腔闭合或缩小%是进展性
@ABC 患者治疗和预防并发症的重要手段 - =H. ) 但是上
述研究的样本量均较小%故玻璃体切割术治疗 @ABC
的手术时机和手术方案选择"如是否需要进行内界膜
剥除等#仍有待进一步研究) " =#基因治疗<现有针
对 @ABC 的基因治疗主要为基因替代疗法%其原理为
通过玻璃体腔注射或视网膜下注射导入载有 DC? 基
因的腺相关病毒载体%使视网膜细胞能够表达正常的
BC0 蛋白%以达到治疗 @ABC 的目的 - -.. ) 目前%动物
实验已证实玻璃体腔注射或视网膜下注射腺相关病毒

携带的 DC? 基因可提高 DC? 敲除小鼠视网膜中 BC0
蛋白的表达水平%治疗后的模型小鼠 !BD各波振幅显
著提高且未出现眼部或全身炎症反应

- >.a>-. ) 然而%在
!P"期临床试验中%基因疗法的有效性及安全性暂未
获得理想效果

- 0>%>2. ) 一项临床试验 "MFG.-20?II?#
采用携带DC? 基因的 I 型腺相关病毒玻璃体腔注射的
方法对 H 例 @ABC 患者进行治疗%结果表明%所有患者
接受治疗前后的视力及 !BD各波振幅均无显著变化%
仅 0 例患者接受治疗后视网膜劈裂腔闭合%但有 = 例
患者在治疗的过程中出现眼部炎症反应

- >2. ) 此外%还
有 - 项同类临床试验尚处于受试者招募或随访阶段
"MFG.>I0=H>-*MFG.-=011--#) 如何从提高病毒载
体靶向性*降低免疫原性等方面提高基因疗法治疗
@ABC 的安全性和有效性%还有待进一步探索 - >=a>>. )
K3"<@ABC 的患者教育

依据本专家组成员的丰富临床实践经验%关于
@ABC 患者的教育本专家组提出以下建议$"0#患者病
情的医疗动态监测<告知 @ABC 患者其主要症状%包
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括视力下降*眼球震颤*斜视等%建议患者每年进行定
期全面的眼科检查%包括视力*EFG*彩色眼底照相*
!BD和视野检查等%以动态评估视网膜结构和功能变
化情况%并及时接受医生的治疗方案) "-#患者的日
常注意事项<告知 @ABC 患者在日常生活中避免头部
创伤和进行过山车*蹦极*跳水等剧烈活动%防止视网
膜受到撞击而出现严重并发症) "2#患者自身管理<
若 @ABC 患者出现突发的视力急剧下降*眼前漂浮物
或闪光感*视物变形*视野缩小等情况%可能是由于发
生了视网膜脱离等并发症%应及时就医并接受相应
治疗)
K3H<@ABC 的遗传咨询

有 @ABC 相关家族史的家庭应对疾病有一定认知
并重视遗传咨询) 若为 DC? 致病突变的携带者%建议
及早接受生育咨询) "0#患者父母<患者父亲通常不
会有患病或携带致病突变的风险% 除新发突变
"8"#-H-",7#7$4)#外%其母亲通常携带杂合致病突变
但不发病%患者外公*兄弟*外甥"姐妹的儿子#有可能
患病) "-#患者同胞<患者同胞的患病风险取决于患
者母亲的遗传学性状%如果患者母亲患病 "携带复合
杂合变异或纯合 DC? 变异%此种情况极罕见#%则患者
的兄弟通常为患者%姐妹为致病基因携带者&如果患者
母亲是杂合携带者%则患者兄弟患病的概率为 >.`%
其姐妹中的 >.`为致病基因携带者) "2#患者子代<
对于已经确诊的男性患者%其所有女儿均为致病基因
携带者%但其儿子均不遗传该致病变异) 对于女性致
病基因携带者%其子女携带其基因变异的概率为
>.`) 患者及其家庭成员了解相关知识有助于其对家
庭的生育期望进行管理)

L=!EFG诊疗相关信息在线资源

@ABC 诊疗相关信息在线资源包括$"0#B(7)(7数
据库" '77;$PPS(93+;'3,7'3(R,PB(7M(7#&" -#@ABC 基
因变异数据库"'77;$PPSSS3R"R3)%P5+3'7"%#)

@ABC 是由 DC? 基因变异导致的严重的不可逆致
盲性视网膜病变%其遗传方式为 @染色体连锁隐性遗
传%目前由于部分临床医生对疾病的认知尚不足%给
@ABC 的规范诊断带来一定挑战) 此外%目前本病尚
缺乏有效治疗手段%基因替代疗法是 @ABC 治疗的研
究热点%但由于载体注入人眼仍存在免疫原性等因素%
其临床治疗效果尚未达到预期) 期待在未来基因治疗
的优化或其他新兴疗法为 @ABC 患者带来根本性的解
决方案%从而极大程度地减轻本病所致的视力损伤和
社会负担)

本+共识,中提供的内容和建议主要是基于国内
外已公开发表的研究文献*重要数据库知识和专家的
临床实践%由于本病的早期发现和干预有助于保存患
者的视功能并一定程度控制疾病的进展%因此本 +共
识,发布的主要目的在于指导临床医生充分知晓
@ABC 的病因*发病机制*临床表型*家族遗传方式和
成员患病的倾向性*疾病的自然病程和治疗进展%为患
者的管理提供有效帮助)
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付<清<<复旦大学附属华山医院

侯胜平<<重庆医科大学附属第一医院

黄厚斌<<解放军总医院海南分院

贾红艳<<首都医科大学附属北京同仁医院

江海波<<中南大学湘雅医院眼科

赖铭莹<<深圳眼科医院

蓝卫忠<<中南大学爱尔眼科研究院

李<斌<<武汉同济医院

李凤荣<<首都医科大学附属北京中医医院

李晶明<<厦门大学附属翔安医院
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李<倩<<首都医科大学附属北京同仁医院

李<涛<<中山大学中山眼科中心

李文博<<天津医科大学眼科医院

李晓鹏<<新乡医学院第三附属医院眼科

李<芸<<中南大学湘雅二医院眼科

李<卓<<中南大学湘雅二医院眼科

梁凌毅<<中山大学中山眼科中心

梅<妍<<云南省第一人民医院

孟晓红<<陆军军医大学第一附属医院"重庆西南医院#

汪枫桦<<上海市第一人民医院眼科

王春燕<<内蒙古医科大学附属医院眼科

王<玮<<浙江大学医学院附属第二医院

吴政根<<汕头大学"香港中文大学联合汕头国际眼科中心

许<宇<<上海交大医学院附属新华医院

杨丽萍<<北京大学第三医院眼科中心

杨<义<<兰州大学第二医院

余洪华<<广东省人民医院

张<红<<中国中医科学院眼科医院

张静琳<<暨南大学附属广州爱尔眼科医院

郑红梅<<武汉大学人民医院眼科

钟毅敏<<中山大学中山眼科中心

周<伟<<天津医科大学总医院

庄文娟<<宁夏回族自治区人民医院宁夏眼科医院
利益冲突<所有作者均声明不存在利益冲突

声明<本共识内容代表参与起草的专家对本共识的指导意见%供眼科

医师临床诊疗 @连锁视网膜劈裂症参考) 所提供的专家建议并非强制

性意见%与本共识不一致的做法并不意味着错误或不当) 随着未来基

因治疗的优化或其他新兴疗法的出现%以及临床研究的更新%未来仍有

对本共识定期修订的空间%使更多患者受益
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5(&4"9$)#)7JĴ I :(&745645@L%$)Q(R 5(7$)4+&'$+$+8()(7'(5#;T$DAK
+7,R$(+$) 5#99$7+#)R B+0LhE"$&(-]PEA.3[4%G'(5[(7'4R+F%$)
N(:%-.01%> g01.00--.-=a.Ha0H.3'77;$PPSSS3)&9$3)%"3)$'384:P
;,9"(RP-?1-1.=03NEO$0.30.2IP"7"3-.013003

->2.F,Q5#+F%W$%(TX!%](665(TZD%(7#%3B(7$)#%JĴ ILBC0 8()(7'(5#;T
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