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摘要
目的:探讨 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼患者的临床
表现及其治疗ꎮ
方法:回顾性病例研究ꎮ 收集我院 ２００３－０１ / ２０１６－０１ 就
诊的 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼患者 １５ 例 ２６ 眼
的临床资料ꎬ并进行回顾性分析ꎮ
结果:患者年龄跨度为 ３ 月龄 ~ ４３ 岁ꎬ中位数年龄为 １１
岁ꎮ １５ 例患者中 １１ 例(７３％)为双眼患病ꎬ４ 例(２７％)为
单眼患病ꎮ 临床表现方面ꎬ有 ２０ 眼(７７％)可见虹膜萎缩
或缺损ꎻ１７ 眼(６５％)有不同程度的虹膜前粘ꎻ１４ 眼(５４％)
可见瞳孔变形或多瞳ꎻ１４ 眼(５４％)可见后胚胎环ꎻ１１ 眼
(４２％)有角膜大小的异常ꎮ 全部患眼房角检查均可见虹
膜根部附着偏前ꎬ以及不同程度的房角粘连ꎮ 根据资料ꎬ
全部患者中仅 ２ 例具有家族性遗传史ꎻ５ 例除眼部异常外
还伴有牙齿、上颌骨、心血管等全身其他系统发育异常ꎮ
有 ２０ 眼进行了抗青光眼手术治疗ꎬ手术方式包括小梁切
开术、小梁切除术、青光眼减压阀植入术等ꎮ 术后随访到
了 ９ 例患者(１１ 只术眼)ꎬ平均随访 ５９ｍｏꎬ随访时眼压均
低于术前眼压( ｔ ＝ ２ ４１８５ꎬＰ ＝ ０ ０３６２)ꎬ其中 ７ 只术眼眼
压≤２１ｍｍＨｇꎬ远期手术成功率 ６４％ꎮ
结论:Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼的临床表现多种
多样ꎬ患者可同时伴有全身其他系统发育异常ꎬ该病治疗
棘手ꎬ抗青光眼手术能够有效降压ꎬ改善临床症状ꎮ
关键词:Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征ꎻ继发青光眼ꎻ治疗
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Ｒｉｅｇｅｒ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｓｅｃｏｎｄａｒｙ ｇｌａｕｃｏｍａ
ａｎｄ ｉｔｓ ｓｕｒｇｉｃａｌ ｔｒｅａｔｍｅｎｔ.
•ＭＥＴＨＯＤＳ: Ｉｔ ｗａｓ ａ ｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅ ｃａｓｅ ｓｅｒｉｅｓ ｓｔｕｄｙ. Ｔｈｅ
ｇｅｎｅｒａｌ ｃｌｉｎｉｃａｌ ｄａｔａ ａｎｄ ｒｅｌａｔｅｄ ｏｃｕｌａｒ ｍａｎｉｆｅｓｔａｔｉｏｎｓ ｉｎ
１５ ｐａｔｉｅｎｔｓ ( ２６ ｅｙｅｓ) ｗｉｔｈ Ａｘｅｎｆｅｌｄ － Ｒｉｅｇｅｒ ｓｙｎｄｒｏｍｅ
ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｓｅｃｏｎｄａｒｙ ｇｌａｕｃｏｍａ ｉｎ ｏｕｒ ｈｏｓｐｉｔａｌ ｆｒｏｍ
Ｊａｎｕａｒｙ ２００３ ｔｏ Ｊａｎｕａｒｙ ２０１６ ｗｅｒｅ ｃｏｌｌｅｃｔｅｄ ａｎｄ ａｎａｌｙｚｅｄ
ｒｅｔｒｏｓｐｅｃｔｉｖｅｌｙ.
•ＲＥＳＵＬＴＳ: Ａｇｅ ｏｆ ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｒａｎｇｅｄ ｆｒｏｍ ３－ｍｏｎｔｈ ｔｏ
４３ ｙｅａｒｓ ｏｌｄꎬ ａｎｄ ｔｈｅ ｍｅｄｉａｎ ａｇｅ ｗａｓ １１ ｙｅａｒｓ ｏｌｄ. Ｔｈｅｒｅ
ｗｅｒｅ ｏｆ ａｌｌ １１ ｐａｔｉｅｎｔｓ (７３％) ｈａｄ ｂｉｌａｔｅｒａｌ ｇｌａｕｃｏｍａ ａｎｄ ４
(２７％) ｈａｄ ｕｎｉｌａｔｅｒａｌ ｇｌａｕｃｏｍａ. Ｉｎ ｔｈｅ ａｓｐｅｃｔ ｏｆ ｃｌｉｎｉｃａｌ
ｆｅａｔｕｒｅｓꎬ ｈｙｐｏｐｌａｓｉａ ｏｒ ｄｅｆｉｃｉｅｎｃｙ ｏｆ ｔｈｅ ｉｒｉｓ ｗａｓ ｆｏｕｎｄ ｉｎ
２０ ｅｙｅｓ ( ７７％)ꎬ ｐｅｒｉｐｈｅｒａｌ ｉｒｉｄｏｃｏｒｎｅａｌ ａｄｈｅｓｉｏｎｓ ｗａｓ
ｆｏｕｎｄ ｉｎ １７ ｅｙｅｓ ( ６５％) ｉｎ ｖａｒｉｏｕｓ ｅｘｔｅｎｔꎬ ａｎｄ ｐｕｐｉｌ
ｄｉｓｔｏｒｔｉｏｎ ｏｒ ｍｕｌｔｉｐｌｅ－ｐｕｐｉｌ ｗａｓ ｆｏｕｎｄ ｉｎ １４ ｅｙｅｓ (５４％)ꎻ
Ａｌｓｏ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｅｍｂｒｙｏｔｏｘｏｎ ｗａｓ ｆｏｕｎｄ ｉｎ １４ ｅｙｅｓ (５４％)
ａｓ ｗｅｌｌꎻ Ａｎｄ １１ ｅｙｅｓ (４２％) ｈａｄ ａｎｏｍａｌｉｅｓ ｉｎ ｃｏｒｎｅａｌ ｓｉｚｅ.
Ｔｈａｔ ｒｏｏｔ ｏｆ ｉｒｉｓ ｉｓ ｌｏｃａｔｅｄ ａｔ ａ ｍｏｒｅ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｐｏｓｉｔｉｏｎ ｔｈａｎ
ｔｈａｔ ｏｆ ａ ｎｏｒｍａｌ ｅｙｅ ｗａｓ ｆｏｕｎｄ ｉｎ ａｌｌ ａｆｆｅｃｔｅｄ ｅｙｅｓ ｂｙ
ｇｏｎｉｏｓｃｏｐｙꎬ ｃｏｕｐｌｅｄ ｗｉｔｈ ｄｉｆｆｅｒｅｎｔ ｅｘｔｅｎｔ ｏｆ ａｎｇｌｅ
ｓｙｎｅｃｈｉａｅ－ ｃｌｏｓｕｒｅ. Ａｃｃｏｒｄｉｎｇ ｔｏ ｔｈｅ ｄａｔａꎬ ｉｎ １５ ｐａｔｉｅｎｔｓ
ｏｎｌｙ ｔｗｏ ｈａｄ ａ ｆａｍｉｌｙ ｈｉｓｔｏｒｙ ｏｆ ＡＲＳꎬ ｗｈｉｌｅ ５ ｈａｄ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ａｂｎｏｒｍａｌｉｔｉｅｓꎬ ｅｙｅｓ ｅｘｃｅｐｔｅｄꎬ ｉｎ ｄｅｎｔａｌꎬ
ｍａｘｉｌｌａｒｙꎬ ｃａｒｄｉｏｖａｓｃｕｌａｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｎｔｉ－ｇｌａｕｃｏｍａ ｓｕｒｇｅｒｉｅｓ
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ｉｎ ７ ｆｏｌｌｏｗｅｄ － ｕｐ ｅｙｅｓ ｗａｓ ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ ≤ ２１ｍｍＨｇ. Ｔｈｅ
ｌｏｎｇ－ｔｅｒｍ ｓｕｃｃｅｓｓ ｒａｔｅ ｏｆ ｓｕｒｇｅｒｙ ｗａｓ ６４％.
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ｓｙｎｄｒｏｍｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｓｅｃｏｎｄａｒｙ ｇｌａｕｃｏｍａ ｗｅｒｅ
ｄｉｖｅｒｓｅ. Ｔｈｅ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｍｉｇｈｔ ｃｏｎｃｏｍｉｔａｎｔ ｗｉｔｈ ｏｔｈｅｒ
ｓｙｓｔｅｍａｔｉｃ ｄｙｓｐｌａｓｉａ. Ａｌｔｈｏｕｇｈ ｉｔ ｗａｓ ｔｏｕｇｈ ｔｏ ｔｒｅａｔꎬ
ｓｕｒｇｅｒｙ ｆｏｒ ｇｌａｕｃｏｍａ ｃｏｕｌｄ ｒｅｄｕｃｅ ｔｈｅ ｉｎｔｒａｏｃｕｌａｒ
ｐｒｅｓｓｕｒｅ ｅｆｆｅｃｔｉｖｅｌｙ.
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ｃａｓｅｓ ｏｆ Ａｘｅｎｆｅｌｄ － Ｒｉｅｇｅｒ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ａｓｓｏｃｉａｔｅｄ ｗｉｔｈ ｓｅｃｏｎｄａｒｙ
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０引言
Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征简称 ＡＲＳ 综合征ꎬ是一组较

为少见的先天性疾病ꎬ典型表现为眼部的发育性缺陷ꎬ以
周边角膜、前房角和虹膜的结构异常最为常见ꎮ 该综合征
的共同特征包括:(１)眼部的发育异常多为双侧ꎻ(２)可伴
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图 １　 虹膜基质萎缩、前粘(小梁切除术后)ꎮ
图 ２　 鼻下方角膜后胚胎环、瞳孔变形移位(小梁切除术后)ꎮ

有全身发育异常ꎻ(３)继发青光眼比率高ꎻ(４)呈常染色体
显性遗传ꎬ多有家族史ꎬ也可散发ꎻ(５)无明显种族和性别
差异ꎮ

Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征大多在婴幼儿或儿童期被发
现ꎬ约有 ５０％的患者会继发青光眼ꎬ且继发者以儿童或青
少年较为多见ꎮ 目前我国关于 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继
发青光眼的报道多为个案病例ꎬ尚缺乏多病例的临床表现
及治疗的总结分析ꎮ 现通过对上海和平眼科医院确诊并
收治的 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼患者 １５ 例 ２６
眼的临床资料进行回顾性分析ꎬ旨在探讨该病的临床表现
及治疗方法ꎮ
１对象和方法
１ １对象　 回顾性病例研究ꎮ 收集我院 ２００３－０１ / ２０１６－
０１ 就诊且诊断明确的 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼
患者 １５ 例 ２６ 眼的临床资料ꎬ其中男 ７ 例 １２ 眼(４７％)ꎬ女
８ 例 １４ 眼(５３％)ꎻ就诊时年龄为 ３ 月龄 ~４３ 岁ꎬ中位数年
龄为 １１ 岁ꎬ其中年龄≤１ 岁者 ４ 例 ６ 眼ꎮ １５ 例患者中双
眼发病者 １１ 例ꎬ单眼发病者 ４ 例ꎬ双眼患病比率为 ７３％ꎮ
１５ 例患者中以视力下降为主诉者 ８ 例 １６ 眼ꎬ其中 ３ 例 ６
眼伴有眼胀眼痛ꎻ以眼睛外观异常为主诉者 ５ 例 ８ 眼ꎬ其
中 ３ 例 ５ 眼伴有畏光流泪ꎻ另有 １ 例 １ 眼仅主诉畏光ꎬ１ 例
１ 眼主诉眼部不适ꎮ Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合症病例的诊断
标准:(１)角膜后胚胎环的存在ꎬ Ｓｃｈｗａｌｂｅ 线突出前移ꎻ
(２)虹膜异常ꎻ(３)可伴有全身异常:主要为牙齿和面部发
育缺陷ꎻ(４)伴随继发性青光眼ꎬ且绝大多数是双眼发病ꎬ
极个别为单眼发病ꎮ 排除原发性青光眼患者ꎬ合并高血
压、肝肾功能障碍且有意识障碍无法配合的患者ꎬ入选患
者对此研究皆知情ꎬ本研究获得我院伦理委员会的批准ꎮ
１ ２方法　 本研究中的患者常规进行了视力检查、裂隙灯
检查、房角镜检查、眼底镜检查、眼压检查及眼部 Ｂ 超检
查等ꎮ 另有 ５ 例 ８ 眼患者进行了 Ａ 超检查ꎬ６ 例 ９ 眼患者
进行了视野检查ꎬ２ 例 ３ 眼患者进行了超声生物显微镜
(ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙꎬ ＵＢＭ) 检查ꎮ 眼压统一使用
Ｇｏｌｄｍａｎｎ 压平眼压计或 Ｔｏｎｏｐｅｎ 笔式眼压计测量ꎬ裂隙灯
检查包括测量角膜大小、内皮情况、后胚环、前房深浅、虹
膜粘连及基质改变、瞳孔改变等方面ꎮ 眼底镜检查观察视
乳头情况及 Ｃ / Ｄ 值ꎮ 此外还对患者进行了全身情况的评
估ꎬ检查是否伴有眼外的全身发育缺陷ꎮ

全部纳入 １５ 例 ２６ 眼中ꎬ有 １２ 例 ２０ 眼在使用药物保
守治疗无效的情况下ꎬ进行了抗青光眼手术治疗ꎬ其中行
小梁切开术 ４ 例 ６ 眼(除 １ 例 １ 眼患者为 ９ 岁以外ꎬ其余
均≤１ 岁)ꎬ行青光眼减压阀植入术 ２ 例 ３ 眼ꎬ行小梁切除
术 ６ 例 １１ 眼ꎮ 其余 ３ 例 ６ 眼因眼压正常或者用药尚能控

　 　表 １　 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ综合征继发青光眼患者眼部表现

体征 右眼(１５) 左眼(１１) 眼数(％)
后胚胎环 ８ ６ １４(５４)
大角膜 ４ ３ ７(２７)
小角膜 ２ ２ ４(１５)
虹膜前粘 １０ ７ １７(６５)
虹膜基质变薄或缺损 １１ ９ ２０(７７)
多瞳或瞳孔变形 ８ ６ １４(５４)

制ꎬ故暂不行手术治疗ꎮ 术后随访到了患者 ９ 例 １１ 眼ꎬ其
中 ６ 眼行小梁切除术ꎬ３ 眼行阀门管植入术ꎬ２ 眼行小梁切
开术ꎮ 术后随访 ２６~８６(平均 ５９±２７)ｍｏꎮ

统计学分析:数据运用 ＳＰＳＳ １８ ０ 统计学软件进行分
析ꎬ计量资料使用配对样本 ｔ 检验ꎬ以 Ｐ<０.０５ 为差异有统
计学意义ꎮ
２结果
２ １眼部表现　 (１)视力:除 ４ 例 ６ 眼患儿(均为 １ 岁以
下)视力检查不合作外ꎬ其余 １１ 例 ２０ 眼均进行了标准对
数视力表检查ꎬ其中最佳矫正视力≤０ １ 有 ６ 眼ꎬ ０ １ ~
０ ３ 有 ７ 眼ꎬ>０ ３ 有 ７ 眼ꎮ (２)眼前节及眼底表现:通过裂
隙灯检查眼前节ꎬ发现 ２０ 眼(７７％)存在不同程度的虹膜
萎缩或缺损ꎻ１７ 眼 (６５％) 存在虹膜前粘 (图 １)ꎻ１４ 眼
(５４％)可见瞳孔变形或多瞳ꎻ１４ 眼(５４％)可见后胚胎环
(图 ２)ꎻ１１ 眼(４２％)有角膜大小的异常(表 １)ꎮ 房角镜检
查中ꎬ除 ３ 例 ４ 眼患者存在角膜混浊无法看清房角之外ꎬ
其余患者 １２ 例 ２２ 眼均可见虹膜根部附着偏前ꎬ以及不同
程度的房角粘连ꎮ 在眼底镜检查中ꎬ除去因出现角膜水肿
混浊和 / 或晶状体混浊无法窥清的 ９ 眼ꎬ其余 １７ 眼之中视
乳头垂直径杯盘比(ｃｕｐ / ｄｉｓｋꎬ Ｃ / Ｄ)≤０ ３ 的 ２ 眼(１２％)ꎬ
>０ ３~０ ６ 的 ２ 眼(１２％)ꎬ>０ ６ 的 １３ 眼(７６％)ꎮ (３)眼
压:全部患眼均使用 Ｇｏｌｄｍａｎｎ 压平眼压计或 Ｔｏｎｏｐｅｎ 笔
式眼压计进行眼压测量ꎬ术前测得眼压为 １０ ０ ~ ４６ ０(平
均 ２６ ７±９ ８)ｍｍＨｇ(１ｍｍＨｇ＝ ０ １３３ｋＰａ)ꎮ 手术治疗后随
访到 ９ 例 １１ 眼ꎮ 这 １１ 眼测得的术前眼压为 １８ ６ ~ ４０ ０
(平均 ２７ ４±７ ２)ｍｍＨｇꎻ术后 ２ａ 随访时测得眼压为 １０ ~
３１(平均 １８ ９ ± ６ ５) ｍｍＨｇꎬ 差异有统计学意义 ( ｔ ＝
２ ４１８５ꎬＰ＝ ０ ０３６２)ꎮ 其中有 ７ 眼眼压≤２１ｍｍＨｇꎬ占全部
随访眼的 ６４％ꎮ (４)辅助检查:１)Ｂ 超检查:治疗前 ２６ 眼
均行 Ｂ 超检查ꎬ１ 眼 ( ４％) 发现存在视网膜脱离ꎬ１ 眼
(４％)探及睫状体脉络膜各方位水肿增厚ꎬ１ 眼(４％)存在
后巩膜葡萄肿ꎬ另有 １ 眼(４％)提示左球壁增厚ꎮ 其余 ２２
眼均未见异常ꎮ ２)Ａ 超检查:有 ４ 例 ８ 眼患者行 Ａ 超测量
眼轴长度ꎬ结果为 ２０ ５５ ~ ２９ １８ｍｍꎬ相互之间变异较大ꎮ
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图 ３　 ＵＢＭ检查未见明显睫状体结构ꎬ提示眼前节发育不良ꎮ
图 ４　 小齿异常ꎮ

表 ２　 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ综合征继发青光眼患者手术方式及预后

手术方式 眼数 百分比(％) 平均眼压(ｘ±ｓꎬｍｍＨｇ)
术前 术后 １ｗｋ 随访 ２ａ

小梁切开术 ２ １８ ２８ ３±１０ ９ ８ ０±１ ４ １７ ５±４ ９
小梁切除术 ６ ５５ ２３ ８±５ ２ １２ ２±３ ９ １９ ２±７ ３
阀门管植入术等 ３ ２７ ３４ ０±５ ３ １６ ７±６ ０ １９ ３±８ １

　 　 　
总数 １１ １００ ２７ ４±７ ２ １２ ７±４ ９ １８ ９±６ ５

３)视野:６ 例 １１ 眼进行了视野检查ꎬ发现均有明显改变ꎬ
尤其以鼻下方的视野缺损最为常见ꎬ其中的 ４ 例 ５ 眼提示
鼻侧下方视野缺损ꎮ ４)超声生物显微镜(ＵＢＭ)检查:２ 例
４ 眼进行了 ＵＢＭ 检查ꎬ结果均发现全周虹膜－小梁网接
触ꎬ其中 １ 例 ２ 眼未见明显睫状体结构ꎬ提示眼前节发育
不良(图 ３)ꎮ
２.２全身表现　 根据资料研究对象中有 ５ 例伴有全身发育
异常ꎬ其中 ２ 例 ( １３％) 伴有牙齿缺损ꎬ或有小齿异常
(图 ４)ꎬ２ 例(１３％)分别具有上颌骨发育不良以及身材矮
小发育不良等表现ꎬ后者同时伴有心血管异常ꎬ另有 １ 例
伴颜面部海绵状血管瘤ꎮ 该 ５ 例患者在总体中占 １ / ３
(３３％)ꎮ
２ ３家族史　 该组研究对象未表示出明显的家族集聚性ꎮ
１５ 例患者中仅有 ２ 例具有家族遗传史ꎬ计算此 ２ 例确诊
时的平均年龄为 ３１ ２９±６ ５４ 岁ꎻ其余 １３ 例均否认具有相
关的家族性遗传因素ꎬ占总数的 ８７％ꎬ计算其确诊时的平
均年龄为 １５ ３１±１５ ２３ 岁ꎮ 由此可见ꎬＡＲＳ 继发青光眼多
见于儿童及青少年ꎬ该病虽具有遗传倾向但目前尚无证据
证明其可提早患者的发病年龄ꎮ
２ ４手术治疗及预后 　 术后随访到了患者 ９ 例 １１ 眼ꎬ术
后 １ｗｋ 眼压均明显低于术前ꎬ差异有统计学意义 ( ｔ ＝
６ ３３５０ꎬＰ＝ ０ ０００１)ꎬ见表 ２ꎮ 在手术成功率方面ꎬ全部 ２０
只术眼中术后第 １ｄ 至出院时的眼压均成功降至正常范围
内的有 １８ 眼ꎬ故手术成功降压的概率为 ９０％ꎻ而在随访到
的 １１ 只术眼中虽然出院时眼压均在正常范围内ꎬ但随访
时有 ４ 眼测得的眼压>２１ｍｍＨｇꎬ其中 ２ 眼行小梁切除术ꎬ２
眼行阀门管植入术ꎬ故手术长期控压的概率为 ６４％ꎮ 尤其
值得注意的是该 １１ 眼中共有小角膜异常 ３ 眼ꎬ３ 眼随访
时眼压均高于 ２１ｍｍＨｇꎬ占全部复发眼的 ７５％ꎮ
３讨论

Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征 ( ＡＲＳ) 又称前房劈裂综合
征[１]、角膜后胚胎环综合征ꎬ是一类由于中胚叶发育异常
的先天性疾病ꎬ可累及全身多个器官ꎬ尤其以眼部多见ꎮ

该病最早于 １９２０ 年为 Ａｘｅｎｆｅｌｄ 所发现ꎬ后又由 Ｒｉｅｇｅｒ 报
道了该病患者所伴有的其他发育缺陷ꎮ 故传统上将这组
疾病分为三类:(１)Ａｘｅｎｆｅｌｄ 异常:指局限于眼前段周边部
的缺陷ꎻ(２)Ｒｉｅｇｅｒ 异常:为眼前段周边部的异常伴虹膜改
变ꎻ(３)Ｒｉｅｇｅｒ 综合征:指同时具有眼部异常及眼部以外的
全身发育缺陷ꎮ 但由于这三者有相似的前房角异常ꎬ现在
的文献通常统称为 Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征[２－４]ꎮ

该综合征临床上较为罕见ꎬ据欧美国家统计ꎬ患病率
约为 ０ ０００５％ꎬ即每 ２０ 万人中仅有 １ 人患病ꎮ 而作为该
病最常见的伴发疾病———继发性青光眼的发生率约为
５０％ꎮ 因此ꎬ目前国内外关于该病的研究较少ꎬ国内已发
表的文献也均为单个患者或一个家系的病例报道ꎮ 现本
研究试图通过多病例的临床分析讨论ꎬ对于该病所继发的
青光眼的临床表现、疾病特点及治疗方法加以论述[５－６]ꎮ

Ａｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征的临床表现具有多样性ꎬ典型
特征为角膜后胚胎环ꎬ即 Ｓｃｈｗａｌｂｅ 线的突出和前移ꎬ在裂
隙灯下观察可在近角膜缘处看见环状白线ꎻ此外还可有角
巩膜界限不清ꎬ角膜大小异常ꎬ虹膜发育不全或无虹膜ꎬ虹
膜萎缩、前粘连ꎬ瞳孔畸形、偏位ꎬ瞳孔缘色素外翻等眼前
节表现[７－８]ꎮ 少数患者可合并有白内障、视网膜血管异
常、上睑下垂、小眼球、斜视等ꎮ 参考 Ｓｈｉｅｌｄｓ 的研究结果ꎬ
我们对 １５ 例 ２６ 眼 ＡＲＳ 继发青光眼患者的各项体征做了
统计ꎬ并列出了其中发生率较高几项ꎮ 结果发现并非所有
患者均可见角膜后胚胎环的存在ꎬ事实上只有 ８ 例 １４ 眼
(５４％)有角膜后胚胎环[９－１１]ꎮ 相较之下反而是虹膜基质
萎缩、前粘连更为常见ꎬ在 １１ 例 ２０ 眼(７７％)中ꎬ都能观察
到虹膜基质萎缩ꎬ虹膜前粘连的发生率也高达 ６５％ꎮ 此
外ꎬ瞳孔数量及形状的改变也较为常见ꎬ发生率为 ５４％ꎮ
角膜大小异常的比率虽较其他几项略低ꎬ但对比那些未继
发青光眼的 ＡＲＳ 患者也有明显升高ꎮ 本组患者中ꎬ角膜
后胚胎环以及虹膜或瞳孔的结构异常为最常见的临床表
现ꎮ 虽然目前尚无证据证明虹膜缺损及与角膜粘连的程
度跟青光眼的发生和严重程度相关ꎬ但是所有病例都具有
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的周边虹膜高位附着于小梁网这一现象值得关注ꎮ 因为
该表现类似于先天性青光眼的房角改变ꎬ可以造成小梁网
和 Ｓｃｈｌｅｍｍ 管的发育不完全ꎬ最终导致青光眼的发生ꎮ

除眼部异常以外ꎬＡＲＳ 患者还可合并全身其他系统
疾病ꎬ根据统计发生概率约为 ２３％ꎬ其中又以牙齿和颅面
骨的发育异常最为常见[１２－１４]ꎮ 通常可表现为牙列不齐、
牙齿缺损、牙釉质发育不良ꎬ下颌骨畸形等ꎮ 部分还可合
并智力缺陷ꎮ 患者是否伴有全身系统的异常不仅在疾病
的诊断中具有重要意义ꎬ而且缺陷累及的范围还可以用来
评价 ＡＲＳ 的严重程度ꎮ

在家族史方面ꎬＡＲＳ 被认为具有遗传学基础ꎬ且已有
多个染色体位点被证实与之相关ꎬ例如位于染色体 ４ｑ２５
和 ６ｐ２５ 的 ＰＩＴＸ２ 和 ＦＯＸＣ１ 等ꎮ 这些基因的突变导致了
ＡＲＳ 的发生ꎬ而突变方式则决定了 ＡＲＳ 患者的临床表现ꎮ
目前虽然尚不清楚哪些基因的突变会导致青光眼性的虹
膜房角发育不良ꎬ但可以肯定的是ꎬ不同的突变位点表现
出不同的临床症状[１５－１７]ꎮ 故而对于继发性青光眼的患者
仔细询问家族史非常重要ꎬ甚至直接影响医生所做出的诊
断ꎮ 国外杂志有报道证实具有青光眼家族史的患者在确
诊时间上要明显早于无家族史者[１８]ꎮ 而该现象在本调查
中却未体现ꎬ考虑除样本量不足外可能还有以下原因:
(１)家族史不影响 ＡＲＳ 继发青光眼的严重程度ꎬ这 ２ 例患
者眼部改变轻微ꎬ使得青光眼的发病延后ꎬ就医时间也相
应推迟ꎻ(２)患者对疾病缺乏应有的了解ꎬ尤其对 ＡＲＳ 具
有遗传倾向的知晓率不高ꎮ 因此ꎬ对患者及其亲属进行必
要的疾病宣教是非常重要的ꎮ 加强对患者子女的遗传病
筛查能够有效提高早期诊断率ꎮ 然而ꎬ由于不同类型青光
眼的发病情况各不相同ꎬ故在筛查时间点的选择上一直存
在争议ꎬ具体的筛查标准及方法仍需要进一步的研究来
确定[１９]ꎮ

对于典型的 ＡＲＳ 继发性青光眼患者来说ꎬ做出诊断
并不困难ꎮ 只要根据患者的眼压、眼底视神经情况ꎬ再结
合瞳孔、虹膜以及角膜后胚胎环等异常表现ꎬ大部分人都
能够在初诊时确诊ꎮ 本调查中有超过半数(８ 例 １４ 眼)患
者在 １２ 岁之前即被诊断为 ＡＲＳ 继发青光眼ꎮ 但是当症
状不典型时ꎬ就必须仔细鉴别了ꎮ 许多疾病可有类似的虹
膜、瞳孔改变ꎬ例如 ＩＣＥ 综合征、无虹膜、虹膜裂等ꎮ

在治疗方面ꎬ由于该病存在房角的发育异常ꎬ故眼压
波动较大ꎬ药物控制效果不佳ꎮ 通常需要行手术治疗ꎮ 手
术方式包括小梁切除术、小梁切开术、青光眼减压阀植入
术等ꎮ 本组中行手术治疗的 １３ 例 ２０ 眼中有 １１ 眼行小梁
切除术ꎬ３ 眼行青光眼减压阀植入术ꎬ６ 眼行小梁切开术ꎮ
术后 眼 压 均 低 于 术 前ꎬ 且 有 １８ 眼 出 院 时 的 眼 压
≤２１ｍｍＨｇꎬ手术有效降低眼压的成功率高达 ９０％ꎮ 可见
小梁切开术、小梁切除术及青光眼减压阀植入术均能有效
降低眼压[２０]ꎮ

由于发生的机制不同ꎬ对于婴幼儿时期的 ＡＲ 综合征
所继发的青光眼一般采用小梁切开术ꎬ在本组中小梁切开
术治疗也主要选择婴幼儿患者ꎬ其中除 １ 例患者为 ９ 岁以
外ꎬ其余均≤１ 岁ꎻ而对于成年后继发的青光眼手术治疗
通常选择小梁切除术或青光眼减压阀植入术ꎮ

ＡＲＳ 继发青光眼的患者术后严重的并发症少见ꎬ但
也可能发生视网膜脱离、脉络膜脱离、术后浅前房等危
险[２１]ꎮ 本组中仅有 １ 眼在行小梁切除术后出现了脉络膜
脱离ꎮ 推测原因可能是由于该患者脉络膜解剖结构存在

异常ꎬ尤其是脉络膜睫状体处ꎬＵＢＭ 亦提示眼前节发育异
常ꎬ未见明显睫状体结构ꎮ 当术后眼压迅速下降时ꎬ脉络
膜血管内液体渗漏入脉络膜上腔ꎬ从而导致脉络膜脱离ꎮ
给予患者 １％阿托品扩瞳ꎬ局部及全身激素治疗 ２ｗｋ 后脉
络膜脱离得到了恢复[２２]ꎮ

然而尽管手术通常十分顺利ꎬ术后早期降压率亦高达
９０％ꎬ但是随访到的患眼中仍有近 １ / ３ 存在术后眼压控制
不佳ꎮ 在对这些患眼分析后发现ꎬ眼压控制不佳者大多存
在小角膜异常ꎮ 术后随访到的 １１ 眼中共有小角膜异常 ３
眼ꎬ３ 眼全部出现术后复发ꎬ提示角膜大小与预后之间可
能有着一定的关联ꎬ但要确证仍需进一步研究ꎮ 大多数
ＡＲＳ 继发青光眼的患者术后眼压还是得到了有效的控制ꎮ

有研究显示ꎬ临床诊断中 ＡＲＳ 继发青光眼由于与虹
膜角膜内皮综合征( ｉｒｉｄｏｃｏｒｎｅａｌ ｅｎｄｏｔｈｅｌｉａｌ ｓｙｎｄｒｏｍｅꎬＩＣＥ)
临床表现有类似之处ꎬ容易误诊ꎬ二者的区分可从以下三
个方面鉴别:(１)ＡＲＳ 综合征多于青少年人群常见且双眼
发病较多ꎬ具有遗传性ꎬ家族发病较常见ꎬＩＣＥ 综合征则于
中年女性群体多见且单眼发病ꎮ (２)ＡＲＳ 综合征通常伴
有面部、牙齿、骨骼等全身异常ꎬ而 ＩＣＥ 综合征未见全身发
育异常ꎬ但其典型特征有角膜内皮细胞异常、虹膜异常非
静止性等ꎮ (３)其发病机制不同之处在于ꎬＩＣＥ 综合征被
认为是角膜内皮细胞异常增殖越过前房角ꎬ终止于虹膜表
面ꎬ收缩牵拉引起[２３]ꎮ 因此要注意鉴别ꎬ避免误诊ꎮ

综上所述ꎬＡｘｅｎｆｅｌｄ－Ｒｉｅｇｅｒ 综合征继发青光眼患者的
临床特点主要包括角膜后胚胎环、虹膜基质萎缩或虹膜前
粘、瞳孔形状异常等ꎬ该病可合并全身其他系统的发育异
常ꎬ并具有遗传倾向ꎮ 较国外研究结果发现ꎬ并非所有患
者均可见角膜后胚胎环的存在ꎬ本组患者有 ５４％有角膜
后胚胎环ꎮ 相较之下反而是虹膜基质萎缩、虹膜前粘连更
为常见ꎬ占到 ７７％ꎬ并且出现虹膜基质萎缩ꎬ虹膜前粘连的
发生率也高达 ６５％ꎮ 抗青光眼手术治疗能有效降低眼压ꎮ
在各类手术治疗中ꎬ对于婴幼儿患者行小梁切开术较为安
全ꎻ对于成年患者行小梁切除术效果较为可靠ꎬ如果已无
行小梁切除术的指征ꎬ再考虑青光眼减压阀植入术ꎬ且术
后要密切注意阀门管移位、脱离、阻塞等并发症的发生ꎮ
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