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Fuchs角膜内皮营养不良相关致病基因研究进展
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【摘要】 Fuchs角膜内皮营养不良（FECD）是一种双侧角膜内皮不可逆性损害的遗传性眼病，通常表现为

角膜内皮细胞逐渐减少、基质水肿及视觉功能下降，严重者需要通过角膜移植恢复视力。然而，其具体发病机

制尚未完全明确，目前的治疗手段主要局限于角膜移植和对症支持治疗。近年来，随着高通量测序和分子生

物学技术的快速发展，多个与 FECD 相关的直接致病基因和间接致病基因被发现。直接致病基因（如

COL8A2）通过改变蛋白质结构和功能直接引发疾病。间接致病基因（如 TCF4、SLC4A11、ZEB1）可能通过调控

RNA毒性、细胞氧化应激反应、细胞代谢以及角膜内皮细胞功能，加剧疾病的发生和发展。本文系统综述了

已发现的 FECD直接致病基因及间接致病基因的研究进展，并深入探讨这些基因所涉及的相关分子机制。同

时总结了 FECD目前潜在的治疗靶点和最新治疗策略，包括基因治疗、抗氧化治疗以及基于分子机制的药物

筛选方法，为进一步探索其病理机制和开发新型治疗手段提供理论依据和研究方向。
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[Abstract] Fuchs endothelial corneal dystrophy (FECD) is a bilateral inherited corneal disorder characterized
by irreversible degeneration of the corneal endothelium. Clinically, it manifests as a progressive loss of corneal
endothelial cells, stromal edema, and gradual deterioration of visual function. In advanced stages, corneal
transplantation remains the mainstay treatment for restoring vision. However, the precise pathogenesis of FECD
remains incompletely elucidated, and current therapeutic options are largely limited to corneal transplantation and
symptomatic management. With the rapid development of high‐throughput sequencing and molecular biological
techniques, multiple genes closely associated with FECD have been identified. These genes can be categorized into
direct pathogenic genes and indirect contributing genes. Direct pathogenic genes, such as COL8A2, directly
contribute to disease advancement by altering protein structure and function. Additionally, mutations in indirect
contributing genes, including TCF4, SLC4A11, and ZEB1, are thought to promote disease onset and progression by
regulating RNA toxicity, oxidative stress response, cellular metabolism, and corneal endothelial cell function. This
review systematically summarizes the research progress on both FECD‐associated direct pathogenic genes and
indirect contributing genes, with a detailed discussion of the molecular mechanisms involved. Furthermore, it
highlights potential therapeutic targets and the latest treatment strategies, including gene therapy, antioxidant
therapy, and drug screening approaches based on molecular mechanisms. These findings provide significant
theoretical foundations and research directions for elucidating the molecular basis of FECD and facilitating the
development of novel targeted therapies.
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Fuchs 角 膜 内 皮 营 养 不 良（Fuchs endothelial corneal
dystrophy，FECD）是全球常见的角膜营养不良类型之一，其主

要表现为角膜内皮细胞（corneal endothelial cells，CEC）的进行

性丢失和后弹力层（Descemet membrane，DM）上形成角膜滴状

赘疣（guttae），进而导致角膜透明度下降、视力逐渐下降，最终

可能需要角膜移植恢复视力［1］，因此，FECD也是角膜移植的主

要原因之一。FECD的发病率存在人种、性别、地理位置差异。

白种人发病率明显高于其他族群，女性患病率高于男性［2］。美

国 40岁以上的白种人中约有 4%患有 FECD［3］，而我国相关发病

率尚无报道。根据发病年龄，FECD分为早发型（发病年龄约 30
岁且病情进展迅速）和晚发型（发病年龄在 50岁以上且病情进

展较缓慢），其中晚发型更为常见。FECD发病机制复杂，但多

认为与遗传相关，多表现为不完全外显的常染色体显性遗传，

不同患者的发病形式和进展速度存在较大差异［1］，具有较强的

遗传异质性和表型异质性。直接致病突变通常通过家系共分

离分析筛选得到，其主要通过影响蛋白结构和功能导致 FECD；
而间接致病突变则通过调控基因表达、诱发 RNA毒性等途径干

扰 细 胞 功 能 ，最 终 引 发 FECD。 基 于 全 基 因 组 关 联 研 究

（genome‐wide association studies，GWAS），研究者发现了多个与

FECD发病相关的遗传位点，为进一步探索其发病机理提供了

线索。本文就 FECD相关致病基因研究进展进行综述。

1 直接致病突变

直接致病突变通常通过家系共分离分析鉴定，此类突变致

病性明确，多呈家族性遗传，且以常染色体显性遗传为主。直

接致病基因（如 COL8A2）突变引起的 FECD发病较为罕见，多与

早发型 FECD相关。此类基因的显著特点是突变位点与功能缺

陷之间存在较明确的因果关系，其致病机制通常涉及蛋白质结

构破坏、功能丧失，最终引起 FECD的发生和发展。

1.1 COL8A2

COL8A2编码 α2（Ⅷ）胶原链，在人类 DM中高度表达，是构

成 DM的六角形晶格超微结构的重要成分，在支撑 CEC、维持角

膜透明性中起重要作用［4］。COL8A2是早发型 FECD的致病基

因。Biswas等［4］在早发型常染色体显性遗传 FECD一家系中首

次报道了 COL8A2基因 Gln455Lys错义突变，该突变将进化上保

守且不带电荷的谷氨酰胺替换为带正电荷的赖氨酸，破坏分子

间化学键的形成和超分子组装的稳定性，进而改变蛋白质的三

级结构，影响角膜 DM的正常功能。研究者在携带外显率 100%
的 L450W 突变患者中，观察到了 CEC中央出现形小且圆的

guttae和异常增厚的 DM，并提出婴儿时期大量 COL8A2就已经

开始在 DM内异常积聚和组装，且 DM的改变先于 CEC数量、密

度及形态学变化的观点，随后在 Col8a2L450W/L450W敲入小鼠模型

上 得 到 证 实［5-6］。 在 韩 国 大 量 早 发 型 FECD 患 者 中 也 发 现

COL8A2的 Q455V突变，该突变使极性谷氨酰胺变为非极性的

缬氨酸，破坏了 DM六角形晶格超微结构中 COL8A2与其周边 2
个 COL8A1蛋白的相互作用［7］。Hwang等［8］的体外细胞实验和

动物研究表明，COL8A2在维持 CEC形态和完整性方面也起关

键 作 用 ，可 调 控 上 皮 - 间 质 转 化（epithelial‐mesenchymal

transition，EMT），且与细胞活力、细胞增殖率、周期蛋白 D1表达

及 S期细胞比例呈正相关。Col8a2L450W/L450W和 Col8a2Q455K/Q455K敲

入小鼠均表现出 FECD特征，但角膜内皮层临床表现严重程度

存在差异，L450W表型较轻。此外，这 2种突变均影响蛋白质

的正确折叠，引发内质网应激反应和自噬过程的激活［9］。在

Q455K基因敲入小鼠模型中，全基因组表达分析表明多个关键

生物学过程的基因表达发生了显著变化，包括细胞应激反应、

蛋白质合成与代谢、蛋白质的正确折叠与处理、细胞凋亡以及

转运蛋白的活性［10］。Kim等［11］使用锂处理 Col8a2Q455K/Q455K敲入

小鼠模型，发现该 9月龄小鼠 CEC的自噬活性显著增强，存活

率明显提高，表明锂对 CEC具有保护作用，可能在延缓 FECD
病理进展中具有潜在治疗价值。

1.2 FCD1‑4

首个与晚发型 FECD相关的基因位点 FCD1，通过对 1个 4
代家系 20例患者进行的全基因组连锁分析，将其定位于 13号
染色体。FCD1位于一个跨越 26.4 Mb的区域，该区域包含核仁

组织区、着丝粒、44个基因以及大量重复 DNA序列块，尽管对

该区域内 10个候选基因的外显子进行了筛查，但仍未确定致病

基因，且早发病例可能与基因纯合突变或突变基因间的相互作

用有关［12］。随后有研究者确认了第 2个基因位点 FCD2，位于

18q21.2‐q21.32区域。相较于 FCD1，FCD2突变导致的 FECD进

展较慢，但外显率更高（85%）［13］。由于 FCD2仍表现出不完全

外显率，基因连锁分析和疾病单倍型的推导更加复杂，难以准

确定位具体致病基因。2009年，Riazuddin等［14］发现了第 3个基

因位点 FCD3，位于 5q33.1‐q35.2，发病年龄通常较晚且症状较

轻，这可能归因于突变对基因功能的轻微影响或较强的环境修

饰作用。然而，FCD3基因的具体鉴定仍需进一步的家系筛查

和功能验证研究。之后，该团队定位了染色体 9p22.1‐p24.1上
的第 4 个基因位点 FCD4，该位点与 FECD 严重临床表型相

关［15］。研究发现，同时携带 ZEB1 p.Q840P突变及 9p区域疾病

相关单倍型的患者可表现出更严重的 FECD表型，包括大量

guttae和显著角膜水肿（Krachmer评分 6分）［15］。该研究提示，

FECD的发病可能并非由单一基因突变引起，而是多个基因共

同作用或受遗传修饰因子调控的结果。此外，不同家族可能

涉及不同突变形式，这进一步增加了具体致病基因鉴定及发

病机制解析的难度。上述区域内具体致病基因的鉴定及相关

发病机制的解析仍需进一步深入研究和探索。

2 间接致病突变

间接致病基因通常通过对散发人群的 GWAS等方法鉴定，

其主要通过调控基因表达、RNA毒性等途径间接导致 FECD。
此类突变较为常见，与晚发型 FECD具有高度相关性。间接致

病突变通常呈现不完全外显性，具有显著的临床表现异质性。

其突变位点通常位于基因的非编码区或调控元件区域，通过影

响 RNA的稳定性、剪接或转录调控，间接改变基因功能，进而引

发细胞功能异常。

2.1 TCF4

TCF4（又名 E2‑2）位于 18q21.1，是碱性螺旋-环-螺旋结构
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（basic helix‐loop‐helix，bHLH）转录因子 E蛋白家族中的关键成

员［16］。该基因通过与 DNA结合及与其他蛋白相互作用，调控

细胞生长分化和多种发育过程［17］。在美国和欧洲，超过 70%的

晚发型 FECD由 TCF4突变所致［18］。

Baratz等［19］对 280例晚发型 FECD患者和 410名健康人行

GWAS检测发现，TCF4基因突变与晚发型 FECD高度相关。携

带 TCF4纯合子突变使患病风险增加了 30倍，且每携带 1个额

外风险等位基因，患病风险增加 5.47倍。Afshari等［20］进一步证

实了 TCF4基因在 CEC中高度表达，其突变与晚发型 FECD具

有 很 强 的 相 关 性 ，同 时 发 现 TCF4 基 因 突 变 体 rs784257 与

rs613872之间存在强连锁不平衡，两者与 TCF4基因中 CTG18.1
三核苷酸重复序列（trinucleotide repeat，TNR）扩增也存在中度

连锁不平衡，推测 TCF4基因中的多个遗传变异可能通过连锁

不平衡相互关联，共同影响该基因的功能或表达，从而导致或

加重晚发型 FECD的发生风险。

然而，TCF4突变具有明显的性别差异性和种族多样性，如

TCF4 rs784257突变在男性 FECD患者中更为常见［19］；TCF4非

编码区的 CTG TNR扩增在日本晚发型 FECD患者中较为罕见，

但在中国晚发型 FECD患者中则可能是致病突变［21］。此外，

CTG18.1等位基因的扩增与新加坡华裔晚发型 FECD人群有很

强的相关性，而高加索人群关键单核苷酸多态性 rs613872的影

响在该华裔人群中并不显著，提示种族多样性在遗传易感性与

疾病表现之间存在关联［22］。

TNR的异常扩增在晚发型 FECD的发病机制中起重要作

用［21-23］。TCF4基因内含子的 CTG重复扩增形成具有高突变率

的 TNR［24］，其转录产物折叠成为异常的发夹结构并在 CEC核内

积 聚 ，这 些 RNA 分 子 捕 获 并 耗 竭 剪 接 因 子 肌 盲 样 蛋 白 1
（muscleblind‐like protein 1，MBNL1），导致剪接失调、细胞外基

质（extracellular matrix，ECM）基因的表达改变，从而激活纤维化

通路并引起线粒体功能障碍，最终表现为 guttae 等临床症

状［22-23，25］。在晚发型 FECD患者的 CEC中，CTG·CAG扩增还会

产 生 重 复 相 关 非 AUG 起 始 翻 译（repeat‐associated non‐AUG
translation，RAN）蛋白，这些蛋白通过非传统的阅读框翻译并在

病灶处积聚，揭示了不同于 RNA毒性的另一致病机制［26］。此

外，TCF4的过表达通过非 EMT途径加速 CEC迁移，并破坏微管

稳定性，进一步加剧 FECD的病理进程［27］。

2.2 DMPK

位于 19q13.32染色体上的 DMPK基因作为一种蛋白激酶，

其 3'非翻译区包含 5~37个 CTG重复序列。在 3'非翻译区中的

CTG TNR 扩展超过 50个时，会引起强直性肌营养不良 1型

（myotonic dystrophy type 1，DM1）的发病。其发病机制主要为

CTG重复序列异常扩增导致前体 mRNA在细胞核内逐渐积累，

产生 RNA毒性和捕获剪接调节蛋白（MBNL1和 CUGBP1），使这

些蛋白聚集于细胞核内，从而引起 DMPK基因的剪接异常，表

现为成人期剪接模式的抑制。这种剪接失调可导致心脏传导

异常、骨骼肌萎缩等组织功能障碍［23，28］。晚发型 FECD和 DM1
的细胞核 RNA聚集体的形态相同，提示晚发型 FECD和 DM1可
能具有共同的病理生理机制［23］。进一步研究表明，DM1的

CAG·CTG 扩增突变可通过不依赖传统 AUG 起始密码子的

RAN翻译产生蛋白质。这些蛋白质在多个阅读框中翻译生成，

形成单一类型的多肽（如多谷氨酰胺、多丙氨酸等），并在病灶

部位大量积累。在 FECD患者的 CEC中也检测出相同的 RAN
蛋白［29］。研究显示，DM1 患者中晚发型 FECD 的患病率达

46%［29］，进一步支持了 DM1与 FECD之间的病理生理学关联。

在同时罹患 DM1 和晚发型 FECD 患者的 CEC 中，已检测到

MBNL1和 DMPK CUG RNA在细胞核 RNA聚集体内共定位。

此外，DM1家族中 FECD患病率为 36%［30］，家族成员外周血第二

代高通量测序数据表明 DMPK重复扩增与 FECD共分离，且

TCF4基因为野生型。尽管遗传性晚发型 FECD与罕见的 DMPK

重复扩增突变存在一定关联，但该突变可能仅升高了 DM1患者

晚发型 FECD的发病率［31］。目前，关于 DMPK突变型动物模型中

角膜内皮的系统检查与分析尚不充分，有待进一步探索。

2.3 SLC4A11

SLC4A11基因编码的 NaBC1蛋白在 CEC的基底外侧膜和

线粒体内膜上执行多种功能，包括：调节跨膜水分子转运［32］、促

进谷氨酰胺代谢以提供能量［33］、抑制活性氧（reactive oxygen
species，ROS）的生成［34］、维持乳酸‐H+通道活性［35］、直接与 DM
结合并发挥细胞黏附分子的作用［36］、在氧化应激下通过核因子

E2相关因子 2（nuclear factor erythroid 2‐related factor 2，Nrf2）机

制增强表达［37-38］。

2008年，Vithana等［39］首次在中国、印度晚发型 FECD患者

中 发 现 了 SLC4A11 基 因 3 个 错 义 突 变（E399K、G709E 和

T754M）及 1个缺失突变（c.99_100delTC）。突变导致 SLC4A11
蛋白无法正确折叠，以单体或不完全折叠形式积累于细胞内，

并被内质网降解。北欧家族性患者中发现的 SLC4A11 G742R
成为晚发型 FECD的首个家族性遗传位点［40］。此外，SLC4A11

突 变 也 与 先 天 性 遗 传 性 内 皮 营 养 不 良 相 关［41-42］。 携 带

SLC4A11 c.1158C>A（p.C386*）纯合突变的 1例 37岁韩国女性患

者被诊断为先天性遗传性内皮营养不良，而其母亲因携带同一

位点的杂合突变被诊断为晚发型 FECD，其角膜中央存在无症

状的 guttae［43-44］。Slc4a11敲除小鼠模型表现出典型的晚发型

FECD特征，包括 DM中的 guttae、角膜厚度增加、CEC形态异常、

CEC密度下降、内皮细胞黏附连接破坏以及内皮泵功能受损；

此外，CEC的 ROS水平和基质乳酸浓度显著升高［45］。这种小鼠

模型 FECD进展迅速，通常在 14 d内出现显著病理变化［45］。

2.4 ZEB1

ZEB1（原称 TCF8）编码位于 10号染色体的锌指转录因子，

其表达受 TCF4调控，在 EMT过程中发挥关键作用［46］。ZEB1

含有 1个两侧由锌指结构包围的同源域，两者协同作用，识别并

结合特定的 DNA序列，参与胚胎发育、抑制Ⅰ型胶原蛋白表达

以及介导 EMT［47-48］。在 66例散发和 8例遗传性的新加坡籍华

裔晚发型 FECD患者中（男女比约 3∶1），仅发现 1例 ZEB1杂合

突变（p.N696S）［49］。在高加索人群晚发型 FECD患者中，检测到

5 个 杂 合 错 义 变 异 ：p. N78T、p. Q810P、p. Q840P、p. A905G 和

p.P649A，这些变异与 9p染色体上的 FCD4相互作用，导致更严

重的 FECD表型，且预后较差。ZEB1与 FECD的部分共分离现
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象进一步支持了晚发型 FECD的部分显性遗传模式［50］。转录

组数据支持 ZEB1在 CEC中的表达，但仅部分功能分析表明某

些突变（p.Gln810Pro）具有致病性［51-53］。在 FECD患者的离体角

膜内皮组织中，ZEB1的高度表达通过激活转化生长因子‐β信

号通路并抑制上皮标志物（如 E‐钙粘蛋白）的表达，进而诱导

CEC 的 EMT 过程［15］。而 ECM 过度表达并沉积在 DM，形成

guttae，是 FECD的特征性临床表现。Okumura等［54］在建立的

FECD患者永生化 CEC系中发现，ZEB1的表达显著上调，且伴

随 ECM的积累；采用小干扰 RNA敲低 ZEB1后发现，该细胞系

的 ECM产生量显著减少。这些发现进一步表明，ZEB1可能通

过调控 EMT途径和 ECM合成，促进 FECD的发生。

2.5 LOXHD1

LOXHD1编码一种含有 15个 PLAT（聚胱氨酸‐1、脂氧合

酶、α毒素）结构域的进化保守蛋白质，这些 PLAT结构域可能

有助于将蛋白锚定在细胞膜上，参与多种细胞过程［31，55］。研究

者利用目标外显子捕获技术，覆盖了 FCD2家族所在 36 Mb区
域内的 134个基因外显子，发现了 LOXHD1 R547C突变，并在

200余例散发晚发型 FECD病例中发现了 15个额外的杂合突

变。生物信息学分析表明，这些突变可能干扰蛋白质的正常界

面和蛋白质-蛋白质相互作用，并导致细胞内异常聚集现象［56］。

对 1 404例晚发型 FECD病例和 2 564名欧洲血统对照组进行的

GWAS显示，LOXHD1与晚发型 FECD存在显著但适度的关联，

其中最显著的单核苷酸多态性为 rs450997。进一步的免疫组

织化学分析表明，突变患者的 LOXHD1蛋白在 CEC和增厚的

DM中形成异常积聚，类似于 TCF4突变所导致的 RNA核聚集

体 ，提 示 其 可 能 在 FECD 的 发 病 机 制 中 发 挥 作 用［57］。 在

Loxhd1T1308X靶向敲入小鼠模型（第 10个 PLAT重复区域突变小

鼠）中，研究团队揭示了 LOXHD1在毛束发育及成熟毛细胞机械

转导激活过程中的关键作用。在突变小鼠中，尽管毛束形态和

顶端连接的数量未出现明显变化，且参与机械转导的关键蛋白

依然定位正常，但这些蛋白复合物的功能未能正常激活，导致毛

细胞无法进行有效的机械转导［58］。尽管 CEC不像耳蜗毛细胞那

样进行机械转导，但其能够感知并响应外部机械刺激，通过特定

机制感知机械力，并调节角膜的透明度、水合作用及细胞形态与

功能。在 FECD的发病机制中，CEC对机械刺激的响应可能会发

挥一定作用，然而其具体机制仍需要进一步研究和探索。

2.6 AGBL1

AGBL1是位于 15号染色体长臂上的去谷氨酰化酶 1基因，

主要功能是通过控制微管蛋白上的谷氨酰化侧链长度，维持微

管的稳定性和动态平衡以保证细胞骨架稳定性。在一项针对

3代家系中 12例晚发型 FECD患者的 GWAS中，Riazuddin等［59］

发现该家系的 3p和 15q染色体区域存在连锁性，但这 2个区域

的单独某一位点不足以完全解释该病的发病机制。随后，进一

步通过第二代测序分析，发现 15号染色体上的 AGBL1基因存

在 c. 3082C>T 突 变 ，导 致 该 基 因 编 码 的 蛋 白 质 提 前 截 断

（p.R1028*），可能影响其正常功能；采用免疫荧光、实时荧光定

量逆转录 PCR等分子生物学技术，进一步验证了 AGBL1在 CEC
中的低表达。构建 AGBL1野生型和突变型蛋白后，免疫共沉淀

实验结果显示，突变型 AGBL1蛋白与 TCF4的结合亲和力显著

降低［59］。有研究者认为 TCF4可能是 AGBL1的酶靶点，两者之

间可能存在相互作用，该假设仍需进一步验证［31］。

3 治疗及展望

目前针对 FECD的治疗研究主要集中于氧化应激、内质网

应 激 以 及 TCF4 基 因 的 CTG 重 复 扩 展 等 关 键 致 病 机 制 。

Okumura等［60］研究发现 ROCK酶抑制剂 Y‐27632和 Y‐39983可
促进 hCECs的黏附、增殖并抑制其凋亡，同时减轻兔及灵长类

FECD动物模型的中央角膜水肿。其中，局部应用 Y‐27632还
能改善 FECD患者的角膜水肿，提高视力，并被进一步研究作为

治疗角膜内皮疾病的潜在滴眼液。N‐乙酰半胱氨酸作为一种

抗氧化剂和自由基清除剂，在体外细胞模型和小鼠等动物体内

模型中被证实可降低内质网应激和氧化应激中的 hCECs凋亡

率并抑制 FECD中的 EMT，但仍缺少相关的临床研究证据［61］。

现有研究表明，萝卜硫素通过增强 Nrf2核定位、减少 p53介导

的凋亡、上调抗氧化防御机制并降低 ROS生成，为恢复 FECD
中 hCECs的 Nrf2功能提供了新的治疗靶点［62］。RNA靶向治疗

和基因编辑为 FECD治疗提供了新方向：反义寡核苷酸靶向

TCF4基因 CTG重复扩增可减轻 RNA毒性，但其临床应用仍需

解决递送系统构建、安全性及剂量优化等问题［63］；RNA干扰可

能通过调控微小 RNA表达减少 ECM生成［64］；CRISPR/Cas9基
因编辑技术有望直接修饰致病突变，但仍需克服高效、安全的

递送系统构建及脱靶效应等技术挑战。

4 结语

FECD的临床表型及发病机制复杂多样，涉及多个致病基

因及其相关生物学通路（表 1）。尽管目前对上述基因的研究已

为 FECD致病机制探讨提供了重要线索，但具体调控机制仍需

进一步探索。未来，随着基因组学、蛋白质组学等技术的发展，

表 1 Fuchs角膜内皮营养不良致病基因及其相关分子机制

基因

TCF4‐DMPK
COL8A2

SLC4A11

ZEB1（TCF8）

AGBL1

LOXHD1

注：EMT：上皮-间质转化；ROS：活性氧

致病机制

RNA毒性及 RAN翻译

内质网应激

氧化应激

EMT
细胞骨架与微管调控

机械应力

发病比例

高

中

低

低

低

低

作用影响

RNA剪接调控紊乱，引起蛋白质功能异常或结构紊乱［21，23，25］

蛋白折叠异常、未折叠蛋白反应激活、引发细胞凋亡［8-10］

ROS累积［45］，导致线粒体功能障碍

EMT激活，促进角膜内皮细胞向纤维母细胞样细胞转化，影响组织结构［46，49］

微管稳定性丧失，影响细胞形态和功能［59］，可能干扰细胞分裂和迁移［31］

角膜内皮细胞形态的稳定性破坏，可能影响细胞响应机械力的能力［57-58］
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有望更深入地理解疾病的发生和发展过程，为个体化治疗和基

因靶向疗法的开发提供新思路。后续研究可能有助于实现早

期诊断和干预，改善 FECD患者的视觉功能和生活质量。
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