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$$(摘要)$目的$分析先天性白内障一家系的临床特点和致病基因+$方法$采用家系调查研究'纳入
!"!< 年 7 月在石家庄市第四医院眼科确诊的汉族先天性白内障一家系+ 对先证者及家系中部分成员进行眼
科临床检查+ 采用全外显子测序"T%Z#对先证者行基因检测'筛选与白内障相关的变异'并通过 Z'23CF测序
对先证者及家系中其他部分成员进行验证'依据美国医学遗传学与基因组学学会"J?_k#遗传变异分类与指
南对该变异位点进行分析+$结果$该家系共 < 代 5# 人'其中第 !*7 和 < 代连续出现患者 7 例'包括男 ! 例'
女 5 例'分别为先证者及其母亲和长子'符合常染色体显性遗传'临床表现为双眼白内障+ T%Z 显示先证者
?;VDA基因第 ! 外显子存在 5 个新的插入移码变异 ,8!:"l!:5(2DJ'导致第 ;5 号氨基酸由缬氨酸变为丝氨
酸'编码蛋白继续表达 ! 个氨基酸后翻译提前终止'丢失 9< 个氨基酸 " @8X;5ZPD!#'产生 5 个截短蛋白+
Z'23CF测序验证结果符合家系共分离+ 依据 J?_k指南评分 "H_! uHH5 uHXZ5# 提示该变异疑似致
病+$结论$ ?;VDA基因第 ! 外显子 ,8!:"l!:5(2DJ" @8X;5ZPD!#移码变异是该先天性白内障家系的可能致
病原因'该变异为首次报道+$
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$$先天性白内障是全球儿童可逆盲的主要原因之
一'其总体患病率为 "e67A5" """b;e:<A5" """'亚洲
地区达到 :e<7A5" """- 5 !̂. + 先天性白内障的致病原
因多样'其中遗传因素在约 5A7 的病例中起作用'多数
表现为非综合征型常染色体显性遗传模式+ 先天性白
内障涉及的基因类型广泛'包括晶状体蛋白基因*膜蛋
白基因*细胞骨架蛋白基因*编码转录因子基因以及水
通道蛋白基因等

- 7. + ?;VDA基因作为晶状体蛋白基
因家族的一员'位于人类染色体 55Q!7e5'包含 7 个外
显子'编码含 5:# 个氨基酸的 "#E晶状体蛋白 - <. + 既
往研究表明'?;VDA基因变异与心肌病*肌原纤维肌
病以及多种类型的白内障相关

- # 6̂. + 至今'人类基因
突变数据库已记录 59 个与先天性白内障相关的
?;VDA基因致病变异'其中 5< 个为错义变异'< 个为
移码变异

- 6 ;̂. + 值得注意的是'这些移码变异均导致
蛋白质延长'且均位于 ?;VDA基因第 7 外显子的
?MMV端 - 6 ;̂. + 目前'关于先天性白内障的发病机制
尚不明确+ 本研究拟对先天性白内障一家系的致病基
因及临床特点进行分析'以期为其发病机制的探索提
供帮助+

B9资料与方法

B8B$一般资料
采用家系调查研究方法'收集 !"!< 年 7 月在石家

庄市第四医院眼科确诊的汉族先天性白内障一家系+
该家系共包括 < 代 5# 名成员'其中患者 7 例'所有成
员均无近亲婚配史+ 本研究遵循$赫尔辛基宣言%'研
究方案经石家庄市第四医院伦理委员会审核批准"批
文号&!"!7"":<#'受试者或其监护人均对本研究知情
并自愿签署知情同意书+
B8!$方法
B8!8B$临床检查$对部分家系成员进行详细眼科检
查'包括视力*非接触眼压计" ZYE5"""'重庆贝奥新视
野医疗设备有限公司#*裂隙灯显微镜" Z];9"K'意大
利 ?ZM公司#*彩色多普勒超声"Nm!! 型'荷兰飞利浦
公司#*直接检眼镜"=j55L'苏州六六视觉科技有限
公司#*眼科 JA[型超声诊断仪"ML_E!!""'天津迈达
医学科技股份有限公司 # 及角膜地形图测试仪
"L%J#!"'上海美沃精密仪器股份有限公司#检查等'
并进行全身检查以排除伴有其他系统异常+
B8!8!$全外显子组测序及 Z'23CF测序验证$%LYJ
抗凝管收集先证者及其父母*配偶和儿子外周全血各
# &)'选取 5"" 名无血缘关系且表型正常的健康志愿
者血液标本作为对照+ 采用试剂盒提取 LKJ'提取的

LKJ经过打断*筛选*连接*扩增和纯化等步骤构建文
库+ 随后对文库进行杂交*单链环化及清除无意义的
LKJ片段' 以采集目标 LKJ+ 采用高通量测序
"K+R'ZCQ 6"""'美国 N))0&(2'公司#技术进行全外显
子组测序'经过多次循环后得到原始数据'并筛选出与
先天性白内障相关的变异+ 根据前期研究结果'对筛
选的 ?;VDA基因新变异位点 ,8!:"l!:5(2DJ设计引
物进行 Z'23CF测序验证'上游引物& #xEJYYYkYJJ?
???YkJY???kJ?E7x'下游引物&#xEJJYYJ???kkJ?
JkJJJk?Jk?E7x+ 所得结果与 ?;VDA基因标准序列
进行比对'以验证基因芯片捕获和高通量测序结果+
此外'采用 Z'23CF测序检测其他家系成员是否携带筛
检出的可疑致病基因变异'以确定是否符合家系共
分离+
B8!8C$变异位点致病性分析$使用 mk%K%软件对
多个物种进行比对'以检测该新变异位点是否位于保
守区域+ 应用 %1@'DG在线软件 " /--@&AABCU8C1@'DG8
+F3A@F+-D,')CA#比对变异型蛋白和野生型蛋白的亲疏
水性和理化性质'总平均亲疏水性评分为负值表示蛋
白亲水'负值越高'亲水性越强,评分为正值表示蛋白
疏水'分值越高'疏水性越强+ 稳定系数"<" 表示蛋
白稳定'd<" 则表示不稳定+ 应用 ZTNZZE_ML%]同
源模型数据库及 HG&+)在线软件比对变异型蛋白和野
生型蛋白在三维结构上的改变+ 根据美国医学遗传学
与 基 因 组 学 学 会 " J&CF(,'2 ?+))C3C +P_C*(,')
kC2C-(,D'J?_k#遗传变异分类与指南对 ?;VDA基因
新变异 ,8!:"l!:5(2DJ进行注释和变异蛋白功能影响
的预测'分为致病性*可能致病性*不明确*可能良性和
良性

- 5". +

!9结果

!8B$该家系临床特点分析
该家系中第 !*7 和 < 代连续出现 7 例患者'其中

男 ! 例'女 5 例'符合常染色体显性遗传"图 5#+ 先证
者"'E##男'77 岁'7! 岁时发现双眼视物稍模糊'双眼
晶状体后囊膜局限性混浊 "图 !#'角膜透明'眼压正
常+ 先证者母亲"%E<#和先证者长子"(E!#均表现为
双眼晶状体后囊膜混浊'视力不受影响"表 5#+ 7 例
患者其他眼部检查及全身系统性检查均未见明显

异常+
!8!$全外显子组测序及 Z'23CF测序验证分析

通过靶向高通量测序发现'先证者"'E##?;VDA
基因第 ! 外显子存在 5 个新的移码变异 ,8!:" l
!:5(2DJ'使第;5号氨基酸由缬氨酸变为丝氨酸'导致
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表 B9该家系白内障患者眼部临床表现
O182'B9H*.21(*20,0*1261,05'-)1)0+,-+5-+6'*1)1(1*)&1)0',)-0,)30-51602;

患者 性别
确诊

年龄"岁#
[?XJ

"右眼A左眼#
晶状体

混浊形态

角膜直径

"右眼A左眼'&&#
眼轴长度

"右眼A左眼'&&#
是否

手术
突变位点 氨基酸改变

%E< 女 #; "e9A"e9 后囊膜局限性混浊 5"e9A5"e9 !<e7A!<e7 否 ,8!:"l!:5(2DJ @8X;5ZPD!

'E# 男 7! 5e"A5e" 后囊膜局限性混浊 5"e;A5"e; !<e9A!<e9 否 ,8!:"l!:5(2DJ @8X;5ZPD!

(E! 男 7 "e6A"e6 后囊膜局限性混浊 5"e!A5"e! !!e5A!!e5 否 ,8!:"l!:5(2DJ @8X;5ZPD!

$注&[?XJ&最佳矫正视力
$K+-C&[?XJ&UCD-,+FFC,-C* R(D0')',0(-G

1 2

1 2 3 4 5

1 2 3 4 5

1 2 3

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

Ⅳ

**

* *

*

图 B9该先天性白内障家系系谱图9*&正常男性,$&正常女性,
%&男性患者,&&女性患者,A&已故,'&先证者,(&参加研究人员
>0/.('B9@'=0/(''+51 *+,/',0)12*1)1(1*)51602;9*&2+F&')&')C,
$&2+F&')PC&')C,%&&')C@'-(C2-,&&PC&')C@'-(C2-,A&*C,C'DC*,'&
@F+U'2*,(&@'F-(,(@'2-

BA

图 !9先证者眼科检查9双眼晶状体后囊膜混浊$J&右眼$[&左眼
>0/.('!9H&3)31260*'%160,1)0+,+5)3'&(+81,=9Y/C@+D-CF(+F
,'@D0)C+PU+-/ CGCDB'D,)+0*G$J&I(3/-CGC$[&]CP-CGC

编码蛋白继续表达 ! 个氨基酸后翻译提前终止
"@8X;5ZPD!#'丢失 9< 个氨基酸'产生 5 个截短蛋白+
Z'23CF测序验证发现'该家系先证者母亲"%E<#和长
子"(E!# 携带该变异'而表型正常的先证者父亲
"%E##*配偶"'E<#*次子"(E7#未发现这一改变'符
合家系共分离"图 7#+

B

A

图 C9先天性白内障家系 %&'()基因变异 Q1,/'(测序验证9J&家
系中白内障患者均存在 ?;VDA基因移码变异 ,8!:" l!:5(2DJ"箭
头#$[&正常表型家系成员均未检测到此变异"箭头#
>0/.('C 9 Q1,/'(-'4.',*0,/ +5%&'() /','F1(01)0+, 0, )30-
*+,/',0)12*1)1(1*)51602;9J&Y/C@'-(C2-D/'* 'PF'&CD/(P-R'F('-(+2
,8!:"l!:5(2DJ"'FF+B# (2 -/C?;VDA3C2C$[&Y/CR'F('-(+2 "'FF+B#
B'D2+-*C-C,-C* (2 '2G2+F&')@/C2+-G@(,&C&UCF(2 -/(DP'&()G

!8C$生物信息学分析及变异位点致病性分析
mk%K%分析发现'该 ?;VDA基因变异位点在人

类*大鼠*金丝猴*黑猩猩等多个物种中均高度保守
"图 <#+ %1@'DG在线软件预测总平均亲疏水性评分结
果显示'与野生型蛋白 " "̂e#75#相比'变异型蛋白
" "̂e796#丢失大量亲水性蛋白'评分为正值的氨基酸

占比增加'即蛋白疏水性明显增强"图 ##+ 稳定系数
评分结果显示'野生型蛋白为 #"e5"'突变型蛋白为
:"e"<'与野生型蛋白相比'突变型蛋白稳定性明显下
降+ 结构预测结果显示'?;VDA基因 ,8!:"l!:5(2DJ
"@8X;5ZPD!#变异改变了 "#E晶状体蛋白的三级结构'

丢失大量 "螺旋*#折叠及无规则卷曲结构'产生了截
短蛋白'影响蛋白质的结构稳定性及诱导聚集体的形
成"图 6#+

移码变异 ,8!:"l!:5(2DJ"H8X;5ZPD!#为罕见变
异'在千人数据库和东亚人群数据库"%1J?l%JZ#中
未见收录"H_!#,Z'23CF测序验证结果符合家系共分
离 "HH5#,该变异丢失大量氨基酸'为无功能变异
"HXZ5#+ 根据 J?_k指南标准'该变异被评为疑似
致病变异"H_!uHH5uHXZ5#+
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人类
大鼠

金丝猴
黑猩猩

牛
家鼠
山羊

图 D9V12SB 在不同物种间同源性比较9不同物种的 ?;VDA基因编
码蛋白第 ;5 位"方框#酪氨酸高度保守
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图 #9e#G晶状体蛋白的亲疏水性改变9与野生型相比'突变型 "#E
晶状体蛋白丢失大量亲水性蛋白'评分为正值的氨基酸占比增加'即
蛋白疏水性增强+ 红色矩形框为突变型缺失部分$J&野生型$
[&突变型
>0/.('#9Z;=(+&3020**31,/'-+5e#G2',-&(+)'0,9?+&@'FC* B(-/
-/CB()* -G@C' -/C&0-'2- "#E)C2D@F+-C(2 )+D-')'F3C'&+02-+P
/G*F+@/()(,@F+-C(2''2* -/C@F+@+F-(+2 +P'&(2+',(*DB(-/ '@+D(-(RCD,+FC
(2,FC'DC*'B/(,/ &C'2--/C@F+-C(2 /G*F+@/+U(,(-GB'DC2/'2,C*8Y/CFC*
FC,-'23)CU+1(2*(,'-C* -/C'UDC2-FC3(+2 (2 -/C&0-'2--G@C$J&T()*
-G@C$[&_0-'2--G@C

BA
图 E9e#G晶状体蛋白结构预测9与野生型相比'突变型丢失大量 "
螺旋*#折叠及无规则卷曲结构'产生截短蛋白'可能影响蛋白质的
结构稳定性及诱导聚集体的形成$J&野生型$[&突变型
>0/.('E9Q)(.*).('&('=0*)0+,+5e#G2',-&(+)'0,9?+&@'FC* B(-/
-/CB()* -G@C'')'F3C20&UCF+P"E/C)(1'#EP+)* '2* (FFC30)'F,0F)(23
D-F0,-0FCDBCFC)+D-''2* -F02,'-C* @F+-C(2DBCFC@F+*0,C*'B/(,/ &(3/-
'PPC,--/CD-F0,-0F')D-'U()(-G+P@F+-C(2D'2* (2*0,C-/CP+F&'-(+2 +P
'33FC3'-CD(2 -/C&0-'2--G@C$J&T()* -G@C$[&_0-'2--G@C

C9讨论

"#E晶状体蛋白是由 ?;VDA基因编码的一种小型
热休克蛋白'不仅在晶状体中表达'还在其他组织中广
泛表达'尤其是在心肌和骨骼肌中 - <. + 因此'?;VDA

基因变异可导致多系统疾病'其典型临床特征包括先

天性白内障*心肌病和肌原纤维肌病等 - # 6̂. '偶尔还会
出现上睑下垂*视网膜病变*周围神经病变*呼吸功能
不全和吞咽困难等

- 55 5̂7. + 5;;9 年'X(,'F-等 - 5<.
首次报

道 ?;VDA基因变异 @8I5!"k与先天性白内障合并多
系统肌肉疾病相关+ !""5 年'[CFFG等 - :.

首次报道

?;VDA基因变异 @8\5#"KPD7# 可导致孤立性白内障+
此后'陆续有研究报道 ?;VDA基因变异导致孤立性白
内障*肌肉系统疾病及多系统疾病 - #'5# 5̂6. + 目前'
?;VDA基因变异与临床表型之间的关联尚不十分清
楚+ ?;VDA基因截短变异患者通常表现出更严重的
临床表现'包括致病性婴儿高渗性肌营养不良*婴儿期
肌原纤维性肌病和呼吸衰竭'但未见白内障的报
道

- 5: 5̂;. + 本研究发现 ?;VDA基因截短变异仅导致孤
立性白内障'症状轻微且基本不影响视力+ ?;VDA基
因变异相关的白内障严重程度可能随年龄增加而加

重'并且其表型可能受基因拷贝量的影响 - 9. '因此本
家系患者仍应长期密切随访+ 此外'?;VDA基因变异
通常引发常染色体显性遗传的肌原纤维肌病'其临床
特征为晚发且病程缓慢进展

- 5:. + 本研究中患者未表
现出心肌病*肌原纤维肌病等严重疾病'可能与家系中
患者数量少且目前年龄较小*疾病进展过程缓慢等
有关+

?;VDA基因位于 55 号染色体 L55Z<5:6EL55Z;"9
区域'包含 7 个外显子'编码 5:# 个氨基酸 - <. + 目前报
道的 ?;VDA基因变异多表现为孤立性白内障表型
"/--@D&AABBB8/3&*8,P8',80SA',A(2*C18@/@#'其中 <
例移码变异均位于 ?;VDA基因第 7 外显子 ?MMV端'
导致蛋白质延长

- 6 ;̂. + 本研究首次在中国先天性白内
障一家系中发现 ?;VDA基因第 ! 外显子存在移码变
异 ,8!:"l!:5(2DJ'使第 ;5 号氨基酸由缬氨酸变为丝
氨酸'导致编码蛋白在继续表达 ! 个氨基酸后提前终
止"@8X;5ZPD!#+ 这一变异导致大量 "螺旋*#折叠及
无规则卷曲结构丢失'产生截短蛋白'可能影响 "#E晶
状体蛋白质的结构稳定性+ 基于此'本研究推测 @8
X;5ZPD! 变异通过降低 "#E晶状体蛋白的结构稳定性
而导致先天性白内障'后续可通过实验进一步验证+

"#E晶状体蛋白不仅具有结构性作用'与 "JE晶状
体蛋白以 5 i7的比例形成异源寡聚复合物'还具有分
子伴侣活性'可抑制 #和 $晶状体蛋白的聚集'维持
晶状体透明度并防止白内障形成

- 6'!". + "#E晶状体蛋
白包含 7 个结构域'即位于中间的 "#E晶状体蛋白结
构域"J?L#以及位于两端的 KV! 末端尾部和 ?MMV
末端延伸

- 6. + 研究表明'J?L与分子伴侣活性相关'
而 KV! 和 ?MMV末端结构域则与维持蛋白质的寡聚

!7!55!中华实验眼科杂志 !"!# 年 5! 月第 <7 卷第 5! 期$?/(2 W%1@ M@/-/')&+)'LC,C&UCF!"!#'X+)8<7'K+85!
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化和溶解度有关
- 6. + J2*)CG等 - !5.

通过动物实验发现'
?;VDA基因 @8I5!"k变异会降低 "#E晶状体蛋白的
溶解度'导致蛋白异常聚集及与中间丝蛋白共聚集+
L'FR'.(等 - !!.

利用分子动力学研究发现'?;VDA基因
@8I5!"k变异改变 ?MMV末端发夹结构的角度'破坏
NHN&+-(P与 #<A#9 之间的相互作用以及 I5!" 和 L5";
之间的盐桥'从而影响 "#E晶状体蛋白的寡聚化和分
子伴侣活性+ @8̀ 5:6=变异通过改变 "#E晶状体蛋白
的二级和三级结构'降低蛋白质的溶解度和稳定性'增
加疏水性'促进其异常聚集 - 6. + 此外'有研究提出
@8L5<"K变异通过显性负效应可抑制野生型 "#E晶状
体蛋白的伴侣功能'加剧其错误折叠和聚集 - 56. + 本研
究中'?;VDA基因变异 @8X;5ZPD! 导致 9< 个氨基酸丢
失'包括部分 J?L和 ?MMV末端+ 该截短蛋白可能通
过降低结构稳定性'干扰其分子伴侣活性*改变溶解度
及影响蛋白寡聚化'从而导致异常聚集+ 此外'?;VDA
基因变异 ,8!:"l!:5(2DJ增加了 "#E晶状体蛋白的疏
水性'进一步干扰其结构稳定性'影响蛋白正常功能+
@8L5<"K变异与孤立性白内障相关'其机制可能与显
性负效应及肌肉中 "#E晶状体蛋白表达低于晶状体有
关

- 56. + 因此推测 @8X;5ZPD! 变异导致孤立性白内障
的原因与显性负效应有关+ V'&()-+2 等 - !7.

提出肌酸

激酶与 "E晶状体蛋白的相互作用可能是白内障发展
中的一个关键因素+

综上'本研究在中国先天性白内障一家系中首次
发现 ?;VDA基因第 ! 外显子插入移码变异 ,8!:" l
!:5(2DJ"@8X;5ZPD!#'该变异可能是导致先天性白内
障的主要原因+ 该变异位点的发现不仅扩展了先天性
白内障致病基因谱'也为家系的遗传咨询与产前诊断
提供了重要依据'对预防患者后代再次发生该病的遗
传咨询具有一定的指导意义+
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$$患者男'!9 岁'5 周前无明显诱因出现右眼视力下降'无眼

红*眼痛*视物变形等不适'!"!! 年 5! 月 5: 日于淄博市中心医

院就诊+ 患者既往身体健康'无吸烟*饮酒史'无猫*犬等宠物

接触史'无眼部外伤史及手术史'无太空旅居史+ 眼科检查&视

力右眼 "e"# "矫 正 无 助 #' 左 眼 5e", 眼 压 右 眼 6e: &&V3

"5 &&V3t"e577 SH'#'左眼 !"e9 &&V3+ 双眼前节检查未见

异常+ 右眼瞳孔圆'相对性传入性瞳孔障碍 " #̂ '对光反应灵

敏+ 右眼视盘水肿'边界欠清'视网膜动静脉血管迂曲'后极部

视网膜皱褶'黄斑区皱褶明显'反光不清+ 左眼视盘边界清'颜

色淡红'血管走行正常'黄斑区中心反光可见"图 5#+ 扫描激

光眼底成像可见右眼鼻侧周边 5 处脉络膜缺损病灶'约 5! HL

大小'病灶边缘及表面部分色素沉着'透见下方巩膜 "图 !#+

光学相干断层扫描 "+@-(,'),+/CFC2,C-+&+3F'@/G'M?Y#可见右

眼黄斑区脉络膜层增厚'视网膜色素上皮 " FC-(2')@(3&C2-

C@(-/C)(0&'IH%#层凹凸不平'全层视网膜组织变形伴皱褶'视

盘水肿"图 7#+ 眼部 [型超声检查示右眼球壁增厚+ 荧光素

眼底血管造影"P02*0DP)0+FCD,C(2 '23(+3F'@/G'>>J#检查示右眼

早期臂 视网膜循环时间正常'视盘边界欠清'视网膜动静脉血

管迂曲'鼻侧病灶处可见片状低荧光'晚期视盘呈高荧光染色'

鼻侧病灶可见明显高荧光+ 吲哚菁绿血管造影 "(2*+,G'2(2C

3FCC2 '23(+3F'@/G'N?kJ#显示右眼中晚期视盘周围及黄斑区视

网膜不规则皱褶+ 鼻侧病灶处呈持续性低荧光 "图 <#+ 眼眶
?Y检查未见异常+ 诊断&右眼脉络膜视网膜皱褶",/+F(+FC-(2')

P+)*D'?I>#"原因&右眼巩膜炎2#+ 给予右眼球旁注射曲安奈

德 !" &3,每日口服强的松 7" &3+ ! 周后复诊'右眼最佳矫正

视力 "e"#'眼压 6e# &&V3+ 视网膜脉络膜皱褶无明显变化'

M?Y示右眼黄斑区视网膜及脉络膜层皱褶明显'黄斑中心凹形

态不清+ 患者停止口服强的松'于外院就诊'完善全身辅助检

查'血常规*生化常规*输血前检查*凝血检查正常+ 全身 H%YE

?Y检查未见异常+ 患者未再接受任何治疗'淄博市中心医院

眼科门诊随访+ 7 个月后复诊'双眼视力 5e"'眼压右眼
5; &&V3'左眼 !" &&V3+ 右眼视盘边界清'颜色淡红'视网膜

血管走行正常'视网膜皱褶消失"图 !#+ 全景 M?Y检查显示'

右眼黄斑区视网膜结构正常'未见视网膜及脉络膜皱褶
"图 7#+

1B1A 2B2A
图 B9首诊时患者双眼彩色眼底照相9右眼视盘边界不清'视网膜
动静脉迂曲扩张'后极部视网膜不规则皱褶'黄斑区显著,左眼视盘
边界清'视网膜血管走行正常$J&右眼$[&左眼$图 !9首诊时和
C 个月时患者右眼扫描激光眼底成像9J&首诊时'右眼视盘边界不
清'视网膜血管迂曲扩张'中周部视网膜皱褶+ 鼻侧周边可见团状
病灶'约 5! HL'边界清晰'表面及边缘部分色素增生$[&7 个月时'
右眼视盘边界清'视网膜平伏'皱褶消退

B

C D

A

图 C9患者首诊时*! 周时和 C 个月时右眼 HLO检查9J&首诊时右
眼黄斑区视网膜增厚'IH%*椭圆体带*外界膜线状结构消失'呈凹凸
不平曲线状'神经节细胞层可见细小皱褶$[&首诊时右眼视盘水
肿'视盘周围视网膜全层皱褶$?&! 周时右眼黄斑区视网膜级脉络
膜层皱褶明显'黄斑中心凹形态不清$L&7 个月时右眼黄斑区和视
盘周围视网膜及脉络膜皱褶消退'黄斑中心凹形态正常'外界膜*椭
圆体带线状连续完整$M?Y&光学相干断层扫描
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