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患者男，52岁，因“双眼眼红、异物感半年”于 2020年 3月 18
日至兰州大学第一医院眼科门诊就诊。患者半年前无明显诱

因出现双眼眼红、异物感及磨痛感，伴畏光、流泪，症状逐渐加

重。曾于外院诊断为“双眼角膜炎”，予左氧氟沙星滴眼液、更

昔洛韦眼用凝胶等治疗，症状未见明显缓解，且呈进行性加重。

患者既往体健，否认眼部手术史、眼外伤史及其他系统性疾病

史。患者父母为近亲婚配。患者及其姐姐面部及手部均存在

类似但程度不同的皮肤改变（图 1）。眼部检查：裸眼视力右眼

0.3，左眼 0.03；非接触眼压计测量眼压右眼 18.7 mmHg（1 mmHg=
0.133 kPa），左眼 9.0 mmHg。全身皮肤检查见头面部、双手及上

臂等日晒暴露部位毛细血管扩张明显，色素沉着与色素脱失区

域交错分布，呈斑驳紫红色外观；皮肤粗糙、增厚，可见皱纹及
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沟纹，呈早老样改变，伴红色或棕色斑块（图 1）。眼前节照相结

果示：双眼眼睑皮肤干燥、粗糙，呈皮革样改变，下睑外翻，睫毛

大部分脱落；上下睑缘肥厚、充血，睑板腺开口模糊不清。双眼

球结膜呈混合性充血。右眼角膜上方见约 2 mm溃疡浸润灶，

伴新生血管自角膜缘长入约 2 mm；左眼角膜瞳孔区见约 5 mm
溃疡浸润灶，局部瘢痕形成，颞下方新生血管自角膜缘长入约

3 mm，上方新生血管延伸至角膜瞳孔区，角膜基质呈水肿样改

变（图 2）。结合患者日晒暴露部位典型皮肤改变、父母近亲婚

配史、双眼慢性难治性角结膜炎表现及眼表体征，临床诊断为

着色性干皮病（xeroderma pigmentosum，XP），并考虑为 XP相关

双眼角结膜炎。嘱患者每日行睑缘清洁及局部热敷；由于未能

完全排除细菌感染可能，给予左氧氟沙星滴眼液双眼点眼，每

日 3次；同时给予 0.3%玻璃酸钠滴眼液双眼点眼，每 2 h 1次，

以改善眼表症状。考虑患者睑缘及眼表炎症较明显，给予妥布

霉素地塞米松滴眼液双眼点眼，每日 4次，并予妥布霉素地塞米

松眼膏涂睑缘，每晚 1次。同时，对患者进行防紫外线暴露宣

教，建议户外劳动时佩戴防紫外线眼镜、宽檐帽及遮光衣物，尽

量减少强日照时段户外活动；建议于眼科及皮肤科长期随访，

观察角膜上皮愈合情况、角膜新生血管进展、炎症复发，以及皮

肤癌前病变和皮肤肿瘤发生情况。同时建议患者及其胞姐在

条件允许时进一步行遗传咨询及相关基因检测。治疗 1周后复

查，眼前节照相结果示：双眼睑缘充血较前减轻，角膜溃疡浸润

灶范围较前缩小，角膜新生血管充血程度较前减轻，但新生血

管结构仍存在（图 3）。

讨论：XP是一种罕见的常染色体隐性遗传病，近亲婚配可

增加其发生风险［1-2］，是本例支持遗传性疾病背景的重要线索。

其主要机制与核苷酸切除修复通路异常有关，导致细胞无法修

复紫外线诱导产生的嘧啶二聚体等 DNA损伤［1-2］。患者因紫外

线诱导的 DNA损伤修复能力下降，常出现日晒暴露部位色素异

常、雀斑样改变、皮肤干燥、萎缩及早老样改变，并可伴有眼部

损害［1-2］。XP的明确诊断通常需结合遗传学检测或 DNA修复

功能检测，临床表现和家族背景可为临床诊断提供重要依据。

因患者意愿，未行遗传学检测、皮肤病理检查及进一步的眼表

功能、角膜和病原学检查，因此仅依据典型皮肤改变、父母近亲

婚配史及双眼眼表表现作出临床诊断。

XP相关眼部损害多累及长期暴露于紫外线的眼睑、结膜

和角膜，可表现为睑缘炎、睫毛脱失、下睑外翻、暴露相关角膜

损害、角膜新生血管、角膜瘢痕、持续性上皮缺损及眼表肿瘤

等［3-6］。本例患者主要表现为双眼慢性眼红、异物感，伴眼睑皮

肤早老样改变、睫毛大部分脱落、下睑外翻、睑缘肥厚充血、角

膜新生血管及溃疡浸润，与既往相关报道较为一致，因此可作

为临床诊断的重要依据之一。这些表现可能与 XP相关的长期

紫外线损伤［3-4］、睑板腺结构异常［7］及慢性炎症［6］有关。此外，

患者左眼眼压偏低，考虑可能与角膜病变影响非接触眼压测量

准确性有关，但因未进一步行角膜厚度及角膜内皮功能检查，

尚不能作出明确判断。

本病例易被长期按照普通角膜炎处理，由于患者首发表现

主要为眼红、异物感、角膜浸润和溃疡，易与感染性角膜炎、病

毒性角膜炎或慢性睑缘炎混淆。然而，单纯感染性角膜炎或特

发性睑缘炎难以解释患者双眼长期病程、眼睑皮肤早老样改

变、睫毛脱失、下睑外翻、日晒暴露部位色素异常等表现。因

此，对于长期双眼难治性角结膜炎患者，尤其当其同时存在眼

睑及日晒暴露部位皮肤异常时，眼科医师应主动询问光敏感

史、职业、日晒暴露、近亲婚配史及家族中类似皮肤改变者，并

将 XP相关眼表病变纳入鉴别诊断范围。

本例患者至 52岁才因眼部症状至我院就诊，并不意味着

XP至 52岁才起病。其延迟就诊可能与多种因素有关：XP临床

表型具有异质性，部分患者早期光敏反应不典型或病程进展相

对缓慢［1-2］；本例皮肤改变可能长期渐进而未被重视，眼部症状

又曾被按普通角膜炎治疗；此外，患者长期从事户外劳动，罕见

病识别不足、医疗可及性和就医意愿等因素亦可能造成诊断延

迟。由于缺乏患者早年病史及既往医疗资料，上述原因仅为结

图 1 患者及其胞姐面部及手部外观图 A、B：患者头面部、双手及上臂等日晒暴露部位可见密集雀斑样色素沉着，色素沉着区与色素脱失区交

错分布，毛细血管扩张明显，皮肤粗糙、增厚，呈早老样改变 C、D：患者胞姐面部及手部可见患者类似皮肤改变，但程度较轻 图 2 患者治疗前

双眼眼前节照相 A：右眼眼睑皮肤干燥、皮革样改变（黑色箭头） B：右眼下睑外翻、睫毛大部分脱落（黑色箭头） C：右眼上下睑缘肥厚、充血，

睑板腺开口模糊不清（黑色箭头） D：右眼球结膜混合充血（白色箭头），角膜上方可见约 2 mm溃疡浸润灶（红色箭头），伴新生血管自角膜缘长入

约 2 mm（蓝色箭头） E：左眼眼睑皮肤干燥、皮革样改变（蓝色箭头），下睑外翻，睫毛大部分脱落（红色箭头） F：左眼上下睑缘肥厚、充血、睑板

腺开口不清（黑色箭头） G：左眼球结膜混合充血（白色箭头），角膜瞳孔区可见约 5 mm溃疡浸润灶，局部瘢痕形成（蓝色箭头） H：左眼颞下方

新生血管自角膜缘长入约 3 mm（白色箭头），上方新生血管延伸至角膜瞳孔区（蓝色箭头），角膜基质呈水肿样改变 图 3 治疗 1周后双眼眼前

节照相 A：右眼睑缘充血较前减轻（黑色箭头），角膜溃疡浸润范围较前缩小（蓝色箭头） B：左眼睑缘充血较前减轻（黑色箭头），角膜新生血管

充血程度较前减轻（白色箭头），角膜溃疡浸润范围较前缩小（蓝色箭头）
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合临床经过所做推测。

治疗方面，XP相关眼表病变的管理应包括病因控制和眼

表支持治疗。严防紫外线暴露是 XP管理的基础［1，8］，尤其本例

患者为农民，长期户外日晒可能是其皮肤和眼表损害持续进展

的重要危险因素。因此，建议患者佩戴防紫外线眼镜、宽檐帽

及遮光衣物，减少强日照时段户外劳动，并进行长期眼科随访。

此外，XP患者发生眼表鳞状上皮瘤、基底细胞癌等肿瘤的风险

升高，随访中应警惕结膜或睑缘局灶增厚、白斑样改变及异常

血管［5-6］。国内已有迟发性 XP继发 2种眼睑恶性肿瘤的病例报

道［9］，提示即使患者成年后才获得诊断，仍应重视眼睑及眼表

肿瘤的早期识别和长期随访。且近年病例报道进一步提示，XP
患者眼表病变的治疗应重视眼表肿瘤或肿物的早期识别、长期

随访和个体化处理。Malikireddy［10］报道 XP合并双眼眼表鳞状

上皮肿瘤及眼周基底细胞癌的罕见病例，并采用局部干扰素、

咪喹莫特等多模式治疗；Wang等［11］报道 XP患者可合并角巩膜

混合性血管瘤，并经抗血管内皮生长因子、肿物切除及角膜基

质透镜修复后获得较好的眼表结构及视力恢复效果。对于严

重或复杂的 XP相关眼表病变，可在稳定眼表微环境的基础上，

根据具体病变采取个体化、分阶段的眼表重建或手术治疗［12］。

由于本例患者存在角膜溃疡浸润，且未行角膜刮片及病原体培

养，感染因素不能完全排除，因此含激素制剂应短期、谨慎使

用，并在抗菌药物覆盖和密切复查基础上，根据感染风险、角膜

上皮状态及炎症程度进行个体化评估。XP相关眼表病变常伴

角膜上皮屏障受损，且眼表肿瘤风险增高［3，5-6］。因此，在角膜

溃疡或上皮缺损尚未愈合、病原学检查不充分时，用药需更加

审慎。且出现可疑眼表肿物时应及时停药并进一步检查。因

患者不愿进一步复查随访，因此本病例报告无法评价其长期疗

效和预后。

由于患者主观意愿原因，本病例仍存在以下局限。第一，

未行遗传学检测、皮肤病理检查及皮肤科会诊，诊断主要依据

临床表现和家族背景，缺乏分子学及病理学证据。第二，未行

角膜刮片、病原体培养等检查，未能完全排除感染性角膜炎。

第三，缺乏角膜知觉、荧光素染色、泪膜破裂时间、Schirmer试
验、睑板腺分泌功能及形态学、角膜厚度、角膜内皮功能和角膜

缘干细胞功能相关评估，眼表损害缺乏客观量化。第四，患者

胞姐虽有类似皮肤表现，但缺乏完整病史、眼科检查及遗传学

检测资料，不能据此作出家族成员诊断和家系分析。第五，随

访时间仅 1周，缺乏长期视力、角膜上皮愈合、复发情况及肿瘤

监测结果。

尽管有以上局限性，但本病例报道仍具一定临床价值，由

于部分未被早期识别的 XP患者可在成年后因慢性、难治性双

眼角结膜炎就诊，若忽视其皮肤表现及家族背景，易被误诊为

普通角膜炎或慢性睑缘炎。眼科医师在面对长期迁延、常规治

疗效果不佳的双眼角结膜炎时，应注意观察眼睑皮肤及全身日

晒暴露部位皮肤改变，从而提高对 XP相关眼表损害的识别能

力。对于长期、双眼、难治性角结膜炎患者，若同时伴有眼睑皮

肤早老样改变、日晒暴露部位色素异常及近亲婚配史，应考虑

XP相关眼表病变的可能。临床上应重视 XP相关眼表病变的

早期识别、防紫外线暴露、规范的眼表支持治疗及长期随访。
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