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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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1,6 #3"左眼 10* #3"右眼在 ; 33t; 33范围内视网膜容积

和平均容积厚度均小于左眼"以鼻侧和上方较为显著&图 7'*

视网膜神经纤维层&V"?()45)"VX"%(#"V54C"V"YH\d'平均厚度右

眼 ,; #3"左眼 9, #3"右眼 YH\d平均厚度)盘沿面积)视盘面

积)平均杯盘比和杯容积均明显小于左眼&图 ,'( 图形视觉电

生理 & @4??"V) X(>D45"X$["W @$?")?(45" J̀ 2J' 检查显示"右眼

J6** 波潜伏期正常"振幅降低"左眼 J6** 波潜伏期和振幅正

常&图 ;'( 荧光素眼底血管造影显示"右眼造影早期臂m视网

膜循环时间约 1* >"视网膜动静脉充盈时间略延迟"视盘呈低

荧光"视盘上方视网膜可见荧光着染斑"随造影过程"视盘颞侧

可见小片状低荧光"周围荧光着染"未见明显异常荧光渗漏*左

眼造影期视盘颞侧缘荧光着染&图 8'(
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图 F:垂体 >?A平扫X增强:透明隔缺如"双侧侧脑室前脚呈-方盒
状. "双侧侧脑室扩张&箭头'/图 ）:彩色眼底照相:.#右眼视盘
较左眼偏小"色灰白"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 &白色箭头' "正常视盘边界如黑色箭头所示/
b#左眼未见明显异常/图 H:视野检查:.#右眼颞侧偏盲/b#左
眼正常/图 I:黄斑;AR:双眼黄斑中心凹厚度正常"右眼在 ; 33t
; 33范围内鼻侧和上方视网膜容积和平均容积厚度小于左眼/Rdc#
内界膜*YJ2#视网膜色素上皮/图 4:视盘 ;AR:右眼 YH\d较左
眼明显变薄/YH\d#视网膜神经纤维层/图 M:LYZL:右眼 J6**
波潜伏期正常"振幅降低"左眼 J6** 波潜伏期和振幅正常/图 O:
DD7:右眼早期视网膜动静脉充盈时间略延迟"视盘呈低荧光"随造
影过程"视盘颞侧可见小片状低荧光"周围荧光着染"未见明显异常
荧光渗漏*左眼造影期视盘颞侧缘荧光着染

//讨论#&QO是一种罕见的先天性中枢神经系统疾病"发病

率为 ;+0S6** ***g6*+9S6** ***"一般认为其发生与性别无

关
+6, "但亦有报道认为女性发病率高于男性 &男女发病率为

6 n0' +1, ( &QO的病理特征包括垂体发育不全"大脑胼胝体和

透明隔缺如"视神经)视交叉及漏斗发育不全和视神经孔狭小"

可合并其他脑内发育异常及下丘脑m垂体功能障碍 +0, (

&QO病因至今不明"其病例多为散发性"表型多样"基因具

有异质性
+7, ( 430,Jc4/5TJ 在小鼠和人的前脑)中线和垂体发

育中起重要作用"缺乏 4/5TJ 的小鼠表现出不同程度前中枢神

经系统缺陷和垂体发育不良"新生儿 430,J 杂合突变则表现

出胼胝体)前连合)海马连合)透明隔的异常"这些表型与 &QO

类似
+,m;, ( 包含 0;,H)0;,F 在内的 0;,ZJ 亚家族在中枢神经

系统及眼的生长发育中起重要作用"是下丘脑m垂体轴形成过

程中的关键基因( 在小鼠模型中 0;,F 突变体表现出颅面畸

形)垂体功能减退)中线中枢神经系统发育异常等复杂的表

型
+8, "0(TZJ 依赖的 &FF 在下丘脑表达中断也能够在小鼠胚胎

中表现出垂体发育不良)视盘缺失等 &QO的表型 +K, ( 但仅有

极少数 &QO患者检查中发现基因异常"因此有研究者提出

&QO的发生可能是包括环境因素在内的多因素作用的结果(

有报道提出该病的出现与在胚胎形成的第 ;g8 周出现的孕早

期阴道流血)初产妇及孕妇生育年龄有关 +9m6*, "孕期使用药物)

宫内病毒感染及母系糖尿病等也是本病的高危风险因素
+7, (

本例患者尚未行相关基因检查"其母亲在孕期未服用奎宁酊及

抗癫痫类等药物"未出现阴道流血等特殊表现(

符合视神经发育不良)脑中线结构缺陷 &包括透明隔发育

不良或缺如)胼胝体发育不良等'及垂体内分泌激素异常中 1

条及以上特征可诊断为 &QO+6*, ( 仅 0*-的病例具备视神经发

育异常)脑部透明隔缺损和垂体功能低下三联征"其余患者可

表现为不同程度的视神经与脑发育障碍
+7, "其中 ;1-表现为垂

体相关激素异常";*-表现为脑中线异常及透明隔缺如 +66, ( 根

据 &QO的胚胎学及神经病理学表现可将其分为 1 种亚型#(型

患儿伴发脑裂性孔洞脑畸形"约占 &QO患者的 6S1"该型患儿

透明隔可部分残留"侧脑室和视辐射无明显异常"可表现出癫

痫及视觉损害的相关症状*&型患儿无脑裂性孔洞脑畸形"可

表现出包括视辐射在内的弥漫性脑白质发育不良"侧脑室增大

或透明隔完全缺如
+61m60, ( 伴发皮质发育不良的 &QO患者可同

时存在(型和&型的部分表现"但又与这 1 种亚型有所不同"

因此有研究者命名为 &QOPJd]& 型"表现为整体发育延迟和S

或痉挛性运动缺陷
+67m6,, ( &QO需与脑积水所致双侧侧脑室扩

大)透明隔囊肿)单纯胼胝体发育不良及视神经发育不良等疾

病相鉴别"由于 &QO影像学表现较典型"因此不难鉴别( 目前

cYR是临床诊断 &QO较好的方法 +61, "能够清晰显示出透明隔)

脑组织)侧脑室出现的异常改变和其他颅脑发育不良( 0 种类

型的 &QO均可伴有视觉通路发育不良"包括视神经)视交叉)

视束变细"视神经管变小"视交叉位置)形态异常"呈垂直状而

非正常的水平状
+6;, ( 有报道称 &QO患者 K*-的视神经病变为

单侧
+68, "视神经纤维明显减少"视力下降"甚至完全丧失( 本

例患者影像学检查提示透明隔完全缺如"双侧侧脑室共腔)扩

!K,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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张"侧脑室额角顶部变平呈-方盒.状"更符合 b4V[$X('F &型的

分类*患者 J̀ 2J检查右眼 J6** 波振幅降低"右侧视神经较对

侧纤细"均提示右眼单侧视神经发育不良"支持视神经病变多

为单侧的报道*患者无癫痫)发育迟滞)听觉异常)睡眠障碍等

除中枢神经及视路外的病变及全身并发症"影像学检查提示垂

体结构大致正常"因此暂未对该患者行内分泌功能相关检查(

于眼科首诊的 &QO患者多表现为视功能异常)低视力或

盲"常合并斜视及眼球震颤 +6K, "亦可出现眼球先天发育异常"

如小眼症或无眼症
+69, ( 本例患者未见明显斜视及眼球震颤"

眼底检查可见小视盘)视盘色淡)视神经发育不良( 双环征是

视神经发育不全重要的眼底表现"可由色素沉着或脱色素的巩

膜环构成
+1*, "临床上应注意同高度近视眼底的巩膜环和近视

弧形斑相鉴别"由眼轴延长形成的弧形斑和巩膜环多为色素上

皮萎缩及脉络膜萎缩引起"与眼轴过长关系密切"且常合并后

巩膜葡萄肿)豹纹状眼底等高度近视眼底特征( 本例患者眼底

检查可见右眼视盘较对侧偏小"鼻侧血管可见白鞘"鼻)颞侧及

上方可见双环征"Q=G检查可见右眼内界膜m视网膜色素上皮

层厚度和 YH\d厚度均较对侧明显变薄"主要累及鼻侧及上方

区域"在视野检查中表现为右眼颞侧偏盲"未明显累及黄斑中

心凹"因而中心视力正常( 目前国内外尚无 &QO伴单眼偏盲

的病例报道( 由于 &QO临床表现多样"眼部的症状及体征仅

是其中的一部分"容易误诊和漏诊( 因此在诊断时应结合患者

眼部症状及是否存在癫痫)小头畸形)脑瘫)脑积水)发育迟滞)

感音性耳聋)睡眠障碍等全身并发症"详细检查双眼前后节尤

其是眼底的阳性体征"重视 cYR等影像学检查及内分泌功能检

查"必要时可多学科会诊"有助于本病的诊断(

&QO由于先天性中枢及视觉通路发育不良"无法完全治

愈"目前 &QO的眼部治疗主要是针对低视力患者进行康复训

练及验配助视器"以提高患者生存质量"对知觉性斜视患者行

斜视矫正术达到改善外观的目的(

综上"本例患者首发症状为右眼颞侧视野偏盲"结合患者

全身)眼部情况及 Q=G)cYR等多模态影像学检查"考虑引起患

者单眼偏盲的病因为 &QO( &QO临床表现多样"容易误诊和漏

诊"在诊断时应结合患者眼部及全身情况综合判断(
利益冲突/所有作者均声明不存在利益冲突
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