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图 =8患者眼前节照相8双眼充分扩瞳后可见大量放射状纤维)箭头*从晶状体前囊周围向中央
延伸!@$右眼!_$左眼!图 >8患者眼底多模式影像8眼底照相示双眼黄斑对称性环形萎缩灶
伴色素沉着(自发荧光显示双眼以黄斑为中心周围约 0[6 R8范围内为低自发荧光#外周环绕着
粗条带状的高自发荧光(9OL示黄斑中心凹周围约 " R8范围内视网膜色素上皮下弥漫大量高密
度沉积物#视网膜外层结构变性紊乱(荧光素眼底血管造影示黄斑周围高背景荧光#未见明显荧
光素渗漏点!@"O"%"S$右眼!_"8"Q" $̂左眼

!!患者男#;1 岁#无明显诱因下双眼渐进性视力下降 2 年就

诊' 眼科检查示$右眼视力为指数<2# 4&#矫正后无提高#左眼

最佳 矫 正 视 力 为 #[0"( 眼 压 右 眼 为 0" &&̂ H) 0 &&̂ H]

#[022 KR'*#左眼为 01 &&̂ H(色觉检查显示红绿色觉异常(双

眼结膜无充血#角膜透明#充分扩瞳后可见双眼晶状体混浊#前

囊周边均存在细小的放射状小带向晶状体中央延伸#附着散在

的色素颗粒)图 0*' 眼底检查示双眼视盘边界清#黄斑区片状

萎缩#色素紊乱)图 "@"_*' 眼底自发荧光显示以黄斑为中心

约 0[6 个视盘直径)I'I())'D('&,B,+#R8*范围内为低自发荧光#

外周环绕着粗条带状的高自发荧光)图 "O"8*(光学相干断层

扫描)5IB(4')45F,+,>4,B5&5H+'IFJ#9OL*显示双眼视网膜下均

存在沉积物#集中在黄斑周围#视网膜色素上皮结构紊乱和视

网膜外层萎缩)图 "%"Q*(荧光素眼底血管造影提示双眼黄斑

区存在不规则荧光遮蔽和背景高荧

光#未见荧光素渗漏 )图 "S" *̂ (初步

诊断为迟发性视网膜变性 ))'B,?5>A,B

+,B(>')D,H,>,+'B(5>#c?9X8* )双眼*"白

内障)双眼*"晶状体前长悬韧带 ))5>H

'>B,+(5+),>AZ5>C),A#c@jA*)双眼*'

患者父母眼部病史不详' 通过对

其子女进行详细的眼部检查#未发现明

显异常' 采集患者本人及其 0 子 0 女

的外周静脉血#提取 8T@进行全外显

子高通量测序' 结合受检者临床诊断

和 9̀ :̀ 等数据库中基因对应疾病关

系综合分析#显示患者本人及其子女均

携带 RX9̀ 0 43#6$#Lv@#,P5>"$)"$<"$*杂合变异)图 2*' 修

正诊断为$视网膜黄斑营养不良 )双眼*"白内障 )双眼*"c@jA

)双眼*'

患者完善术前检查#排除手术禁忌证后#先后行右眼及左

眼白内障超声乳化摘除联合人工晶状体植入术' 在术中予以

环形撕囊时#发现悬韧带从前囊附着处断裂' 术后 0 周复查最

佳矫正视力右眼 #[06#左眼 #["#人工晶状体正位#眼压右眼
0; &&̂ H#左眼 07 &&̂ H' 术后 0 年复查#最佳矫正视力右眼
#[0#左眼 #[#$(眼压右眼 06 &&̂ H#左眼 0; &&̂ H(眼底检查

示黄斑区病变范围较前略增大#9OL显示黄斑区视网膜结构紊

乱加重#视网膜下及层间高密度沉积物增多)图 7*'

讨论$晶状体悬韧带通常止于距晶状体赤道 )0[7"q

#["7*&&的前囊#平均悬韧带长约 1[$1 &&(悬韧带比正常长
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图 ?8患者及其子女的 S'%<)$测序图谱!患者及其子女均携带
RX9̀ 0 43#6$#Lv@#,P5>"$)"$<"$*杂合变异!图 A8术后 = 年患者
双眼 PLF8视网膜下及层间高密度沉积物增多!@$右眼!_$左眼

度长 0 &&以上#并向晶状体中央延伸则被定义为 c@jA+0, '

c@jA具体原因尚不清楚#X5-,+BA和 h(),>AKJ+",
猜测是因悬韧

带在向前生长的过程中#部分长入囊膜下的缘故' c@jA悬韧

带呈放射状从晶状体周边向中央延伸#使晶状体中央无纤维

区域面积减少' 撕囊过程中若发现囊膜撕裂方向有向赤道偏

离的倾向#可用撕囊镊锋利边缘划断纤维后#继续完成囊膜的

撕除' `5+5(等 + 2,
认为术中划断前移的带状纤维并不影响术

中或术后对晶状体的结构支持' 目前对存在 c@jA患者行白

内障手术的记录数据有限#国内尚未有相关文献报道' 本例

患者的撕囊过程采用常规撕囊#直径约 1 &&#术中未感觉到

前囊周围纤维对囊膜的明显牵引力#在撕囊时容易断裂' 术

后 0 年的随访中未发现囊袋松弛或人工晶状体脱位等并发

症#推测这些前异位的悬韧带在晶状体稳定性方面可能并不

起主要作用'

c?9X8是一种罕见的视网膜营养不良性疾病#伴有眼前段

的异常特征#即 c@jA+7, ' c?9X8是一种常染色体显性遗传病#

由编码短链胶原蛋白的 @IS9?\Z 基因突变引起 +7, ' 这种突变

导致视网膜色素上皮和 _+C4F 膜之间发生细胞外蛋白质和脂

质异常沉积
+6, ' c?9X8病变进展可分为 2 个临床阶段 +1, $

)0*存在 c@jA或合并虹膜萎缩#眼底正常()"*出现暗适应异

常()2*视力下降#眼底出现视网膜广泛变性"脉络膜新生血管

发育"视网膜色素上皮与 _+C4F 膜之间存在沉积物等征象'

c?9X8包含了年龄相关性黄斑变性的一些特征#如视网膜色素

上皮下沉积"玻璃膜疣"脉络膜新生血管和视网膜萎缩等(也类

似于一些常染色体显性遗传黄斑营养不良性疾病#同样都以色

盲为特征#并可发展为弥漫性眼底沉积物' 与这些疾病的区分

通常需要进行基因检测和家族史确认
+;, ' 本例患者 c@jA结合

黄斑病变特点与 c?9X8高度相似#但经基因检测后#并未检测

到 c?9X8致病基因 @IS9?\Z 突变#而是发现了与视网膜变性

相关的 MA3=I 基因突变'

MA3=I 基因位于染色体 7I0632" 上#编码一种跨膜结构域

糖蛋白#在视网膜"睾丸和肾脏的组织中高度表达 +$, ' RX9̀ 0

存在于光感受器细胞的盘状区域和神经上皮细胞膜的微绒毛

中
+$, ' RX9̀ 0 与多种表型相关#包括锥杆细胞营养不良"黄斑

营养不良"MB'+H'+DB病以及视网膜色素变性等#这种广泛的表型

变异性可能与突变异质性和基因修饰有关' 显性形式通常表

现为较轻的"缓慢进展的营养不良#但隐性变异的表型与早发"

快速进展"严重的视网膜变性有关 +., ' MA3=I 基因突变相关

位点有很多#但本病例中发现的 RX9̀ 0 43#6$#Lv@位点未被

报道过' 根据美国医学遗传学与基因组学学会指南#该变异可

综合判定为临床意义未明变异#但结合该患者典型的黄斑萎缩

灶及黄斑周围视网膜的变性表现#推测该变异可为 RX9̀ 0 突

变所致的视网膜黄斑营养不良性疾病补充一个新的致病位点'

本例患者症状出现的时间较晚(白内障手术后视力改善不明

显#术后 0 年复查 9OL显示视网膜外层结构紊乱加重#视网膜

下沉积物较前增多#视力也进一步下降#但总体病程进展较为

缓慢' 其子女均携带突变基因#但眼底检查均未见明显异常'

由于病例的罕见性#根据现有资料很难确定是尚未显现表型还

是在同一家族内表型的差异表现' 后续我们将对其子女进行

随访并追踪病情变化'

本病例中 c@jA的出现与 RX9̀ 0 43#6$#Lv@位点的突

变有无直接关联仍需进一步的研究' 对于存在 c@jA且需要

行白内障手术的患者#术中可以常规撕囊#术后随访时仍应密

切观察人工晶状体及囊袋的位置情况' 而与 MA3=I 基因突

变相关的视网膜黄斑变性尚未有效的治疗方法#基于腺病毒

相关载体的基因治疗和光遗传疗法可能成为进一步的治疗

选择'
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