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//$摘要%/富含亮氨酸重复序列&dYY'是一种常见的蛋白结构"存在于多种蛋白质中"对维持这些蛋白的

生物学功能具有至关重要的作用( 眼组织是重要的感官系统"并通过视神经与神经系统相连"已有相关研究

证实眼组织中的多种蛋白"如富含亮氨酸的小蛋白聚糖)角蛋白聚糖)富含亮氨酸重复序列 K)HQO样受体热

蛋白结构域相关蛋白 0 和 HAM等富含 dYY序列"直接或者间接参与近视)视网膜疾病)青光眼)葡萄膜炎)夜

盲)角膜病和眼部纤毛病变等多种眼病的发生( 本文以 dYY相关蛋白在眼科疾病中的功能研究为核心进行

回顾性阐述"希望通过关注对眼部发育至关重要的 dYY相关蛋白"为各种眼科疾病的诊断和治疗提供新

思路(
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//富 含 亮 氨 酸 重 复 序 列 & 5"D'()"V('F V"@"4?" dYY' 由
G4[4F4>F(等 +6,

从人血 %1 糖蛋白中首次发现"随后不断有研究

发现该序列主要介导蛋白与蛋白的相互结合"并且也广泛参与

到多种生物学功能的过程中"如激素与受体的相互作用)细胞

黏附)维持细胞外基质功能)抑制酶的活性和细胞内运转等 +1, (

目前已有数千个富含 dYY结构域的蛋白被报道"这些蛋白的

表达分布具备物种多样性的同时 &哺乳动物和病毒等多个物

种'"在细胞亚结构上也表现出非特异性分布特征( 目前已发

现超过 ;* 种人类疾病与 dYY相关基因突变有关"并且这些突

变位点多位于 H端和 =端的帽子结构以及保护 dYY疏水核心

的区域内
+0, (

眼组织是 dYY相关蛋白高表达的组织之一"也是研究
dYY相关蛋白生物学功能的重要靶器官( 目前"已有多个研究

报道 dYY相关蛋白与部分眼部疾病之间存在相关性"包括高

度近视)青光眼)夜盲和葡萄膜炎等( 本文着重介绍 dYY相关

蛋白在眼科疾病中的功能"以及其在维持正常眼组织生物学功

能中所起的作用"希望为眼科疾病的治疗提供新的研究方向与

治疗靶点(
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F:V??的结构特征与分类

F<F/dYY的结构特征
dYY是一种短序列基序"该序列存在于多种蛋白质中"且

具有多种生物学功能( 大多数 dYY结构域包含 1g7, 个富含

亮氨酸的重复序列"每个重复序列包含 1*g0* 个亮氨酸残基(

dYY结构域通常可分为高度保守段 & F(EF5C'$)>"VX"W >"E3")?"

=̂&'和可变段&X4V(4#5">"E3")?" &̀'( =̂& 部分由 66 或 61 个

残基延伸组成"其常见的组合为 d__d_d__H_&_Sm'd"其中 -d.

为 d"D)R5") 4̀5或 JF""-H.为 .>))GFV)&"V或 =C>"-_.为非保守

残基"-m.为可能的缺失位点( 在结构上"以第 6 个被确定的含

有 dYY基序的蛋白核糖核酸酶抑制剂 &V(#$)D'5"4>"()F(#(?$V"

YR'的晶体结构 +7,
为例"YR晶体结构的 dYY域呈弧形或马蹄

形"凹面由平行 !链组成"凸面包括螺旋"代表着可变的二级结

构区域
+,, "一般认为 dYY结构的凹面包含其配体结合位点

&图 6'( 由于其弧形结构的存在"重复序列之间特别适合形成

蛋白质m蛋白质相互作用的弯曲螺线管结构( 通常认为"dYY

结构的凹面包含其配体结合位点( 这种结合模式已在 dYY蛋

白结构域与其配体复合物的几种晶体结构中得到证实
+;, "但也

有一些含有 dYY结构的蛋白通过螺旋面的替代与配体结合(

有研究发现"一些 dYY相关蛋白利用其凹面形成非常稳定的

二聚体
+8, "表明通过 dYY结构介导蛋白质m蛋白质相互作用的

方式多样"因此 dYY结构域被认为是提供蛋白与蛋白互作的

结构基础(

图 F:V??的 HN结构&YR"JOb'$W"1bĤ "F??@>#SSZZZ<V'>#<$VES'/
!链以紫红色显示"组成 dYY结构中包含配体结合位点的凹面*螺
旋以蓝色显示"组成 dYY结构的凸面*其余部分为粉色

F<）/dYY蛋白家族的多种分类方式
dYY序列存在于多种蛋白中"且相关蛋白广泛分布于细胞

质)细胞膜)细胞核和细胞外基质中"组成进化上保守)功能多
样的 dYY=超家族 +K, ( 有研究通过自动注释方法识别出大量

含有 dYY结构域的蛋白质 &数量可达数千个'"然而这些研究

同样指出"由于该蛋白家族的定义标准不一"导致了其分类方

式的多样性( &6'根据重复序列 &̀ 部分的长度和一致序列的

不同" 可 将 dYY分 为 8 类" 即 YRP5([") &O&11P5([") =C>?()"P

'$)?4()()E)b4'?"V(45)GC@('45)J54)?P>"@"'(%('和 G@dYY+9, * &1'若

将动物中分泌型的 dYY超家族蛋白进行分类"可按照 dYY相

关蛋白胞外结构的差异分为含有 dYY结构的蛋白)含有 G$55

样受体结构的蛋白)免疫球蛋白)含有纤连蛋白 0 型蛋白结构

的蛋白等
+6*, *&0'若将 dYY相关蛋白按生物学功能进行分类

可分为氨酸激酶受体蛋白类)细胞黏附分子类)细胞外基质糖

蛋白类)核糖核酸酶抑制剂类和多种病毒因子等(

）:V??相关蛋白在眼内组织和细胞中的表达

dYY相关蛋白种类繁多且分布广泛"有研究通过人类蛋白

图谱数据库分析整理了 dYY相关蛋白在眼组织和眼内细胞中

的表达情况 &基因在眼内细胞的表达情况数据均来源于
I&2608,08'( 在搜索相关文献和在线人类孟德尔遗传网站数

据后"整理了 dYY相关蛋白突变或缺失会导致的眼部疾病"统

计了其目前的一些治疗手段&表 6'( 总体而言"dYY相关蛋白

主要表达于视锥细胞)视杆细胞)其他感受器细胞)双极细胞)

神经胶质细胞和水平细胞中"并参与了多种眼科疾病"如高度

近视)视网膜疾病)青光眼)葡萄膜炎)夜盲)角膜病以及眼部纤

毛病等的发生和发展(

H:V??相关蛋白在眼科疾病中的作用

H<F/dYY中富含亮氨酸的小蛋白聚糖家族在近视中的作用

在高度近视相关的机制研究中"胶原蛋白的合成通常被认

为具备重要作用( 玻璃体腔)巩膜)角膜)细胞外基质中均含有

大量胶原纤维和蛋白来保护眼球和维持眼屈光系统的正常运

作( 富含亮氨酸的小蛋白聚糖&>34555"D'()"PV('F @V$?"$E5C'4)>"

&dYJ>'是一类细胞外基质分子家族"该蛋白家族的特征是具有
;g6* 个相邻的 dYY核心蛋白"侧边是二硫键结合域"并存在

取代硫酸软骨素或硫酸角蛋白的附着位点
+1K, ( 有研究指出"

dYY相关蛋白中的 &dYJ>可能参与胶原纤维表面的相互作用(

&dYJ>主要包括核心蛋白聚糖)纤维调节蛋白和光蛋白聚

糖
+66, ( 这些蛋白可以与其他分子相互作用"在胶原纤维表面

形成一层涂层"阻碍胶原酶的进入 +66"6K, "原纤维免受胶原酶的

切割( 实际上"&dYJ>大量存在于结缔组织的细胞外基质中"

也可以和多种蛋白质直接调控胶原纤维的生命活动"如细胞外

基质 &dYJ>可直接调节胶原纤维的直径和间隔 +19, "因此
&dYJ>家族在近视中的作用不可忽视(

c4T4X4等 +19,
收集 K, 例英国和 7* 例芬兰高度近视患者的

OH.样本"与正常人群对比分析后发现"高度近视患者的基因

组中存在 10 个基因发生突变"其中 7 个属于 &dYJ>蛋白亚家

族"可能与高度近视相关( 这 7 个基因分别为编码玻璃体中主

要的聚糖蛋白的 ;\!XIX@基因 +0*, )由非色素的纤毛上皮细胞

表达的 \R3%\基因 +06, )编码光蛋白聚糖的 %BVXIE@基因和纤

调蛋白聚糖的YXZR;V;UB%X@基因 +01, "均是参与眼内不同组
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表 F:V??相关蛋白在眼组织与细胞中的表达情况

基因 中文 眼内细胞的表达情况 突变S缺失导致的眼科疾病 疾病的治疗手段

0%R\5
;\!XIX@
0%X!R8P

富含亮氨酸的小蛋白聚糖

视蛋白

&dRG和 HGYB样家族成员 ;

神经胶质细胞

双极细胞

双极细胞)纤毛细胞

高度近视
+ 66,

高度近视
+ 61,

高度近视
+ 60,

角膜塑形术)阿托品)晶状体
植入手术)光折变性角膜切除
术)准分子激光屈光性角膜切
削术

+ 67,
等

%RR!VL 富含亮氨酸重复序列跨膜神经元

蛋白 7
双极细胞 遗传性黄斑变性

+ 6,, 无

83RE
%RRÌ

角蛋白聚糖

富含亮氨酸重复序列 K
成纤维细胞

棒状光感受器细胞)锥形光感受器细胞)双极
细胞)神经胶质细胞

青光眼
+ 6;,

青光眼
+ 68,

激光)药物 &降眼压滴眼液 ' )
手术

+ 6K,

!%R G$55样受体 神经胶质细胞)内皮细胞 功能障碍性泪液综合征
+ 69,

药物)手术 + 1*,

@%R\F 含有 H.=̂ G)dYY和 JAO结构域
的蛋白 0

内皮细胞 葡萄膜炎
+ 8,

药物
+ 16,

@),
%RX!F

HC'?45$@() 蛋白
富含亮氨酸重复序列)免疫球蛋白
样结构域和跨膜结构域蛋白 0

双极细胞

神经胶质细胞)双极细胞
夜盲

+ 11,

夜盲
+ 17,

药物
+ 10,

%RRIKP 富含亮氨酸重复序列 ,; 棒状光感受器细胞)锥形光感受器细胞)水平
细胞

纤毛病
+ 1,, 无

%RRIP 富含亮氨酸重复序列 ; 纤毛细胞)光感受器细胞)双极细胞)神经胶质
细胞)内皮细胞

原发性睫状体运动障碍
+ 1;,

药物)基因治疗 + 18,

%RR8H
%RRIJL

%RRIHL
%RRXWF
%RR@J
%RR@F
!\Z'
EVX';H
'6DHL
%RRIKG
U@E%J

富含亮氨酸重复激酶 1
富含亮氨酸重复序列 67

富含亮氨酸重复序列 17
富含亮氨酸重复蛋白 e0
富含亮氨酸重复序列神经元蛋白 6
富含亮氨酸重复序列神经元蛋白 0
滋养层糖蛋白

黏附分子 REI样结构域蛋白 1
I蛋白偶联受体 17
富含亮氨酸重复序列 ,*
动力蛋白轻链 6

神经胶质细胞)水平细胞)内皮细胞
光感受器细胞)双极细胞)神经胶质细胞)水平
细胞

双极细胞)光感受器细胞)水平细胞
锥形光感受器细胞)双极细胞
双极细胞)水平细胞
双极细胞

双极细胞)水平细胞
双极细胞

神经胶质细胞)双极细胞
光感受器细胞

光感受器细胞)神经胶质细胞)双极细胞)水平
细胞)内皮细胞

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

无

/注#dYY#富含亮氨酸重复序列

织中胶原蛋白合成的重要蛋白( 其中"d]cR=.H已被证明是新

生儿角膜基质发育的关键分子
+00, "一旦功能缺失极易造成角膜

功能性改变"诱发屈光不正( 同时"这些研究中筛选到的突变

位点&%BVXIE@基因的 I5C678.>@)d"D699JV$*YXZR;V;UB%X@

基因的 .VE017GFV'均位于高度保守的 dYY区域(

H<）/dYY中 &dYJ>家族在视网膜疾病中的作用

在视网膜中存在大量的 &dYJ>蛋白"这些 &dYJ>参与了视

网膜中调节细胞分化)黏附)生长和修复机制的多种信号通路(

它们通过改变纤溶酶原浓度来调节基质金属蛋白酶活性和上

皮m间充质细胞的转化"同时还能调节补体"甚至参与促进突触

信号传导( 因此"&dYJ>在维持视网膜内的稳态中发挥至关重

要的作用"以 &dYJ>家族中的成员 O"'$V() 蛋白为例"O"'$V()

在损伤)缺氧)屏障通透性增加)纤维和血管生成过程中具有调

节视网膜稳态的多功能作用&图 1' +07, (

QJG=蛋白属于 &dYJ>"大量表达于眼组织中"其结构中含

有 6 个较大的 dYY结构域( $̂##C等 +0,,
通过对虹膜建立的

'OH.文库"在表达序列标签分析后发现了该蛋白"并使用特定

肽抗体进行蛋白检测"发现该蛋白在虹膜)睫状体)玻璃体)脉

络膜和视网膜等多种组织中广泛表达( 有研究指出"QJG=蛋

白在小鼠眼组织中还分布在无色素睫状体内"并参与了胶原纤

维的调控与形成
+61, ( 另外有研究报道"该蛋白不仅参与了屈

光形成相关胶原蛋白的合成
+0;, "还可调控年龄相关性黄斑变

性等视网膜血管异常疾病的发生和发展
+08, ( 综上"&dYJ>可以

通过影响视网膜稳态)屈光形成)巩膜重塑和角膜曲率维持等

在视网膜疾病中发挥至关重要的作用(

H<H/dYY相关蛋白在青光眼中的作用

原发性开角型青光眼是常见的青光眼类型"患者通常表现

为视神经损伤和功能性视力丧失( 目前通常认为眼压升高是

导致青光眼的直接原因( 眼压一般通过纤毛产生的房水和房

水排出量之间的平衡来维持(虹膜角闭合)负责房水排出的小

!0,9!中华实验眼科杂志 1*1, 年 6* 月第 70 卷第 6* 期/=F() L2_@ Q@F?F453$5"Q'?$#"V1*1," $̀5<70"H$<6*
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图 ）:9V?L.家族成员 N'*%)",的多种功能汇总 +HI, :O"'$V() 核心蛋白由 61 个 dYY组
成"其两侧为富含半胱氨酸的残基( 其 I.I侧链通常为硫酸软骨素S皮聚糖( 该蛋白可
参与眼组织的氧气供应)增加上皮细胞阻力)减少参与纤维形成的蛋白质和调节血管生
成等多种生命活动

图 H:V??AP 对房水平衡的调节:=5m用红色和绿色的圆表示*dYY=K 通道& Ỳ.='用蓝色柱状

表示*dYY=K 通过控制 =5m的进出来调节房水的平衡/dYY=K#富含亮氨酸重复序列 K* Ỳ.=#体

液调节的负离子通道

梁网阻塞)晶状体与虹膜之间的瞳孔阻塞等可能导致青光眼的

发生
+0K, "在人体内"房水流出的主要路径包括小梁网和

&'F5"33管( 小梁网细胞通过调节房水的引流来维持生理性

眼压
+09, ( 同时"房水流出的调节也与小梁网生理活动相关"包

括小梁网细胞外基质的组成与重塑)小梁网细胞的收缩S舒张

和体积的调节
+7*, "当小梁网功能受损时"房水流出阻力增加"

从而导致高眼压和青光眼
+76, ( 而 dYY相关蛋白通过体液调节

的负离子通道&X$5D3"V"ED54?"W 4)($) 'F4))"5" Ỳ.='在小梁网

细胞体液调节中起关键作用( 如富含亮氨酸重复序列 K

&5"D'()">PV('F V"@"4?P'$)?4()()EK"dYY=K'蛋白属于 dYY的家族

成员" Ỳ.=由 dYY=K 蛋白的异构体组成"除了必需的亚基
dYY=K."还需要至少 6 种其他 dYY=K 亚型在质膜中形成异多

聚体通道"dYY=K 通道不仅传导氯离子和其他卤素离子"而且

传导各种有机分子
+71, ( 该蛋白通过调节房水的平衡在青光眼

的生理功能中发挥重要作用&图 0'"细胞体积增加和细胞内离

子浓度降低均可以激活该通道"从而通过传导阴离子来调节房

水体积的平衡( I4>D55等 +68,
用来自非青光眼供体和开角型青

光眼患者的小梁网细胞来检测 dYY=K 介导通道的表达和功能

活性"发现青光眼患者的人体外小梁网细胞 dYY=K.P2亚基的

表达水平较正常人降低"从而对小梁网细胞的 Ỳ.=电流活性

和体积调节有显著影响"并且导致细胞体积调节受损"使房水

流出和眼压改变"最终导致青光眼的发生(

H<I/dYY相关蛋白在葡萄膜炎中的

作用

多项研究表明"dYY相关蛋白在

葡萄膜炎中发挥重要作用"其中一种三

聚体蛋白 HQO样受体热蛋白结构域相

关蛋 白 0 & HQOP5(["V"'"@?$V?F"V345

@V$?"() W$34() 4>>$'(4?"W @V$?"() 0"

HdYJ0'被广泛研究"HdYJ0 的一个羧

基末端含有亮氨酸重复结构域"炎性体

由 HdYJ0 蛋白)凋亡相关斑点样蛋白

&4@$@?$>(>P4>>$'(4?"W >@"'[P5(["@V$?"()

'$)?4()()E4=.YO".&='和蛋白酶原 6

组成( 在病原体存在的情况下"HdYJ0 与 .&=

结合"从而激活前蛋白酶 6"其本身将促炎性

白细胞介素 &()?"V5"D[()"Rd' 6!和 RdP6K 转化

为其活性形式
+70, ( 荆锋等 +77,

比较 19* 例葡萄

膜炎患者和 1K* 例健康者的 HdYJ0 和 6dP6!

表达水平"发现葡萄膜炎患者 HdYJ0 相对表

达水平)RdP6!水平均高于健康组*并通过相关

分析发现葡萄膜炎的严重程度评分与 HdYJ0)

6dP6!的表达均呈正相关( 另一种 dYY相关

蛋白 dYYB1 与葡萄膜炎关系密切( !4)WD

等
+7,,
利 用 光 受 体 间 视 黄 醇 结 合 蛋 白

& ()?"V@F$?$PV"'"@?$V V"?()$(WP#()W()E @V$?"()"

RYbJ'建立自身免疫性葡萄膜炎模型"发现
%DDAH 敲除可有效延缓实验性自身免疫性葡萄

膜炎的发展并减少对 RYbJ的相关适应性免疫反应"提示减少

葡萄膜炎中 dYYB1 蛋白的含量或许是治疗葡萄膜炎的突破方

向之一(

H<4/dYY相关蛋白在夜盲中的作用

先天性静止性夜盲 &'$)E")(?45>?4?($)4VC)(EF?#5()W)">>"

=&Hb'是一组非进行性遗传性视网膜疾病"表现为视杆细胞光

感受器功能障碍或光感受器细胞与双极细胞之间的信号转导

障碍"并伴有各种临床特征"如眼球震颤)近视和斜视)视力下

降)眼底异常等 +7;, (

JD>'F 等 +78,
通过构建并分析了位于遗传标记 OM&990 和

O&&11K 之间的重叠群"确定 =&Hb患者中发生了新的基因突

变"将该基因命名为 @),( @),基因由 0 个外显子组成"可编

码 7K6 个氨基酸"在视网膜)大脑)睾丸和肌肉等组织中低水平

表达( 经预测"该基因编码的蛋白是一种糖基磷脂酰醇锚定的

胞外蛋白"具有 66 种类型和 1 个富含半胱氨酸的重复序列
dYY( 迄今为止"已有超过 ,* 个 @),突变被报道与 =&Hb有

关( 这些突变包括错义)无义)剪接位点突变以及插入和缺失(

然而"@),突变引起 =&Hb的确切分子发病机制仍有待阐明(

有研究指出"@),突变可能导致 HC'?45$@() 蛋白本身表达和定

位异常"进而无法辅助 GYJc6 通道在突触后膜的正确组装与

锚定"最终造成视网膜内部视觉信号通路中断"尤其是介导暗

视觉的信号通路功能丧失"从而诱发 =&Hb的发生和发展 +11, (
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H<M/dYY相关蛋白在角膜病中的作用

研究表明"dYY在维持角膜的稳定性中具有一定功能"如

dYY的 I蛋白偶联受体 , & 5"D'()"V('F V"@"4?'$)?4()()EI

@V$?"()P'$D@5"W V"'"@?$V,"dIY,'是 !)?信号传导的靶标"是小

鼠肠)胃和毛囊干细胞的标志物 +7K, ( (̂V4?4PG$3()4E4+7K,
等进行

了 dIY, 功能获得和丧失研究"结果显示 dIY, 特异表达在人

角膜内皮细胞&'$V)"45")W$?F"5(45'"55>"=2='的外周区域"其持

续表达可维持 =2=的内皮细胞形态"并通过 !)?途径抑制间

充质转化"是调节人类角膜内皮干S祖细胞稳态的重要蛋白(

角蛋白聚糖& ["V4?$'4)"B2Y.'是角膜中常表达的 0 种主

要硫酸角蛋白聚糖之一"也是一种富含亮氨酸的蛋白多糖"其

核心是 dYY"两侧是胱氨酸簇"对维持蛋白质的三维结构至关

重要( 有研究认为 B2Y.是胶原纤维蛋白生成的关键调节因

子"可通过调节纤维直径和纤维间距影响角膜透明度 +79, (

BD34V(等 +6;,
报道了 6 例来自印度东部 76 岁女性常染色体隐

性遗传双侧角膜平坦症患者的新型 83RE突变"其中 6 个突变

&'<086~080W"G=G'导致 83RE第 0 个 dYY中高度保守氨基酸

苯丙氨酸&@<JF"61,W"5'的缺失"使蛋白质的三级结构发生异

常"从而引发角膜疾病的发生(

H<O/dYY相关蛋白与纤毛疾病的关联

纤毛是人体几乎所有细胞上的毛发状突起( 初级纤毛是

感知环境线索的信号中枢"对器官发育和功能)组织停滞和维

持人类健康至关重要( 纤毛有着共同的解剖结构"其功能特征

的多样化是通过进化上保守的功能模块来实现的"这些模块被

精密地组织在纤毛的各个亚区室中( 这些功能模块的缺陷可

导致一系列疾病"统称为纤毛病( 脊椎动物的眼组织广泛存在

着基于微管结构的纤毛细胞( 视杆细胞是一种特化的纤毛细

胞"也是目前研究的主要对象"然而"脊椎动物的眼实质上是一

个高度-纤毛化.的器官"其中还广泛分布着其他多种类型的纤

毛细胞"这些细胞存在于角膜)睫状体)虹膜)晶状体)小梁网和

视网膜色素上皮( 这些纤毛有助于器官发生和组织稳态维持(

纤毛功能的破坏也可能导致视力损害
+,*, (

dYY相关蛋白在纤毛相关的眼部疾病中发挥着重要作用"

如 &F$'1 和 2V#() 蛋白作为信号传导支架"调控纤毛相关的

"̂WE"F$E通路"其功能异常可能导致纤毛信号转导缺陷"进而

影响眼部发育和稳态
+,6, ( 此外"含有 dYY结构域的 bb&; 蛋

白与肌动蛋白结合蛋白 \4>'()P6 协同调控纤毛信号和细胞骨

架动态"其缺陷可引发 b4VW"?Pb("W5综合征"典型表现为视网膜

变性
+,1, (

I:小结与展望

dYY相关蛋白种类繁多"广泛分布在眼组织中"发挥着不

可忽视的作用( dYY蛋白家族在眼部多个关键生物学过程中

发挥着重要作用"主要可分为#&6'视网膜上神经突触形成与信

号传递&R>5V1)dYYGc7)dYRG0)GJbI).cRIQ1)dVV)6'*参与视

神经中枢的突触发生 & &5(?V[ 家族'*& 1'血管生成和炎症调控
&HdYJ0 在内的 HdY>蛋白)dYYB1)F=R.&6'*& 0'巩膜)虹膜)

角膜中的蛋白多糖类蛋白合成 & &dYJ)B2Y.)I@,*)Q@?('()'*

&7'眼组织免疫功能&R&dY)HdYJ0)GdY'*&,'胚胎时期眼组织

发育&B"[6'*&;'夜间视物 &dYRG0)HAM'*& 8'神经递质释放
&dYYB1'以及纤毛发育 &dYY=;)dYY=,*)dYY=,;)OH.d6'(

这七类蛋白参与眼组织发育生长的多种功能"如细胞黏附和信

号传递
+1, )YH.加工 +;, )血小板聚集 +,0, )细胞外基质组装 +66, )

神经元发育
+,7, )致病菌对宿主细胞的黏附和入侵 +,,, )病原体识

别和免疫反应
+,;,
以及介导蛋白质与蛋白质的相互作用

+,8,
等(

目前"大多数研究主要以探讨 dYY的蛋白功能为主"多种功能

的蛋白均富含 dYY序列"提示其中可能存在功能上的共性"对
dYY的结构及功能展开进一步的深入研究"可以在该共性上寻

找突破口"以阐释 dYY在眼组织中的最根本作用(

综上所述"由于 dYY相关蛋白在眼组织中的重要作用"该

类蛋白也先后在不同的眼部疾病中被报道( 深入研究该家族

成员在眼科疾病发展中的作用有助于发展眼科疾病的新标志

物和靶向治疗分子"为眼科疾病的诊断和治疗提供新的思路(
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视m隔发育不良伴单眼颞侧偏盲 6例
范梦杰

6/周洲 6/朱益华 1/刘旭阳 6"0
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范梦杰现在福建医科大学附属第一医院眼科

范梦杰和周洲对本文有同等贡献
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//患者男"17 岁"因发现右眼视野缺损 6 年余于 1*1* 年 66

月至厦门大学附属厦门眼科中心就诊( 1*69 年 61 月 1* 日于

外院查垂体 cYR平扫u增强"提示双侧侧脑室前脚呈 -方盒

状."双侧侧脑室扩张"右侧视神经较对侧纤细"垂体信号无异

常&图 6'"考虑视m隔发育不良&>"@?$P$@?('WC>@54>(4"&QO'( 患

者体格及智力发育正常"平素有吸烟)饮酒)熬夜等生活习惯"

否认其他疾病史及外伤史*系足月顺产"母亲孕期无特殊"出生

后无吸氧抢救史*父母体健"非近亲婚配"无家族遗传史( 眼科

检查#右眼裸眼视力 *+,"m*+,* O&Sm6+1, O=t6,,�h6+**左眼

裸眼视力 *+,"m6+,* O& h6+**双侧瞳孔等大等圆"直径约

0 33"直接及间接对光反射存在"双眼前节未见明显异常( 眼

底检查#右眼视盘较对侧偏小"色淡"边界欠清"鼻侧血管可见

白鞘"鼻)颞侧及上方可见黄色外晕包绕形成双环征".S̀ h

1n0"视网膜平伏"黄斑中心凹反光可见*左眼后极部及眼底未

见明显异常&图 1'( 双眼眼位正"眼球各方向运动均未见明显

异常"未见眼球震颤( 双眼眼压正常( 眼轴右眼 10+86 33"左

眼 17+09 33( 视野检查& D̂3@FV"C17P1 &RG.&?4)W4VW'示右眼

颞侧偏盲"平均缺损&3"4) W"%"'?"cO'为m61+,6 Wb"模式标准

偏差&@4??"V) >?4)W4VW W"X(4?($)"J&O'为 6,+16 Wb"视觉功能指

数&X(>D45%("5W ()W"_" \̀R'为 ;7-*左眼 cO为m*+09 Wb"J&O

为 6+08 Wb" \̀R为 6**-&图 0'( 光学相干断层扫描 &$@?('45

'$F"V")'"?$3$EV4@FC"Q=G'检查显示黄斑厚度中心子区右眼
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