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Abstract
誗AIM:To study the concentration changes of the serum
magnesium, calcium, potassium, sodium and chloride
ions of the patients of Leber congenital amaurosis (LCA) .
誗METHODS: Based on the retrospective study and the
simple size in the statistics, 50 cases of LCA patients and
99 cases of normal people were tested the serum ions by
professionals in hospital according to the single blind
study. Data were analyzed statistically between LCA and
normal groups.
誗RESULTS: In the clinical serum ions test of LCA group,
the concentration of calcium and potassium were 2. 338 依
0郾 090mmol / L and 4. 164 依 0. 356mmol / L respectively,
which were significantly higher than those of the normal
group (all P<0. 05), but the concentration of magnesium
was 0. 835 依 0郾 059mmol / L, which was significantly lower
than the normal group ( P < 0. 05 ) . There were no
significantly differences in remainder two serum ions
concentration of LCA groups,comparing with the normal
group (all P>0郾 05) .
誗 CONCLUSION: In the patients with LCA, abnormal
concentration changes of magnesium, calcium and
potassium will be needed to concern of the

ophthalmologist, which is probably related with the
occurrence of LCA.
誗 KEYWORDS: Leber congenital amaurosis; serum
concentration; potassium; calcium; magnesium;
sodium; chloride
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摘要
目的:分析 Leber 先天性黑矇(Leber congenital amaurosis,
LCA)患者血清中镁、钙、钾、钠及氯离子浓度的变化情况。
方法:采用回顾性序列病例研究方法,纳入临床诊断的
LCA 患者 50 例,正常对照组 99 例,按盲法由专业技术人
员完成血清离子浓度检查,并分别行 LCA 组和正常对照
组比较。
结果:在 LCA 患者检测的血清离子浓度中,钙离子浓度和
钾离子浓度分别为 2. 338依0. 090mmol / L 和 4. 164依0. 356
mmol / L,分别与正常组相比均显著升高(均 P<0. 05);镁
离子浓度为 0. 835依0. 059mmol / L,与正常组相比显著下降
(P<0. 05);其他两种离子血清浓度与正常组相比无统计
学差异(均 P>0. 05)。
结论:LCA 患者血清镁、钙和钾离子浓度异常变化应该引
起眼科医师的关注,其可能与 LCA 的发病有关。
关键词:Leber 先天性黑矇;血清浓度;钾离子;钙离子;镁
离子;钠离子;氯离子
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0 引言
摇 摇 Leber 先天性黑矇(Leber congenital amaurosis,LCA)是
一种早发而且严重的遗传性视网膜变性疾病,患病率为
1 / 30 000 ~ 1 / 81 000[1],其大约占遗传性视网膜变性疾病
中的 5% ,是导致儿童先天性双眼盲的主要遗传性眼病之
一(占 10% ~ 20% ),具有明显的临床表现多样性和遗传
异质性[1-2]。 目前,对于 LCA 发病的具体机制尚不清楚,
多重影响因素可能与其发病有关[2]。 研究发现,眼部血
流[3]和血清离子[4] 等可能参与 LCA 疾病的发生和发展。
迄今为止,鲜有相关文献报道。 本研究收集了 2014-06 /
2016-05 于北京同仁医院眼科就诊的 50 例 LCA 患者的血
清,对其离子浓度进行了分析,以期对 LCA 的临床治疗提
供线索。
1 对象和方法
1. 1 对象
1. 1. 1 一般资料摇 本研究回顾性收集了2014-06 / 2016-05 于
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北京同仁医院眼科诊治,经临床确诊为 LCA 的患者 50 例,其
中男 26 例,女 24 例,平均年龄 30. 16依15. 61 岁。 同期收集经
北京同仁医院体检中心体检后证明健康者 99 例作为正常对
照组,其中男 50 例,女 49 例,平均年龄 46. 01依16. 83 岁。
1. 1. 2 患者纳入标准 摇 目前 LCA 尚无临床诊断的金标
准,国内外文献报道多以权威文献报道作为诊断依据,本
研究也照此执行。 纳入标准[5]:(1)患者婴幼儿期(多在
出生后 6mo 内)出现双目失明或者视力明显下降;(2)瞳
孔对光反射迟钝甚至消失;(3)眼球震颤;(4)视网膜电图
(ERG)提示视网膜存在严重的视锥、视杆细胞功能障碍。
符合以上表现者即可入选。 排除标准:(1)原发性视网膜
色素变性( retinitis pigmentosa,RP);(2)视锥视杆细胞营
养不良;(3)原发性视网膜色素变性合并 Stargardt 病;(4)
继发性视网膜色素变性(包括病毒性、药物性、物理性
等);(5)无脉络膜症患者。
1. 2 方法摇 所有入选对象均于次日清晨空腹 8 ~ 12h 后,
以坐位经肘静脉采血 3mL,分离血浆后保存。 采用 UniCel
DxC 800 Synchron 全自动生化分析系统,由检验科专业人
员测定,检测血清中钾、钠、钙、镁及氯离子的浓度。
摇 摇 统计学分析:采用 SPSS 19. 0 统计软件进行统计学处
理。 本研究检测指标的所有定量数据均符合正态分布,采
用均值依标准差表示,组间均数经 Levene 检验方差齐性。
LCA 组与正常对照组的各离子浓度进行两独立样本 t 检
验,以 P<0. 05 为差异有统计学意义。
2 结果
2. 1 LCA患者的临床特征 摇 纳入研究的 LCA 患者,多数
发病年龄属早期婴幼儿发病,其多在出生后 6mo 被发现,
但就诊时间距发病时间点长短不一,即患者病程差异很
大。 就诊时患者的眼底体征改变也表现各异。 本研究收
集的 50 例 LCA 患者中,部分眼底可呈椒盐样(图 1)或者
骨细胞样色素沉着,广泛的视网膜色素上皮和脉络膜萎
缩,周边或者赤道部可见不规则多发的黄白色点状渗出
灶;但也有部分患者眼底表现较轻。 OCT 显示,大部分患
者视网膜神经上皮萎缩,无正常层次,椭圆体区消失,RPE
萎缩不连续(图 2);ERG 显示锥杆细胞同时受损,晚期各
种波形呈熄灭型(图 3)。
2. 2 LCA患者五种血清离子浓度情况摇 两组患者钙、钾、
镁、钠和氯五种离子血清浓度均符合正态分布。 两组间相
同血清离子浓度进行比较后发现,与正常组比较,LCA 患
者组血清钙、钾两种血清离子浓度显著增高,差异有统计
学意义(均 P<0. 05);LCA 患者组血清钠、镁和氯三种血
清离子浓度低于正常组,其中镁离子明显降低,差异有统
计学意义(P<0. 05),其他两种血清离子虽然低于正常组,
差异无统计学意义(均为 P>0. 05,表 1)。
3 讨论
摇 摇 LCA 作为一种少见的遗传性眼底病,其一般是呈常
染色体隐性遗传,也有常染色体显性遗传的报道[2-3]。 研
究发现[4],LCA 患者血清中锌离子水平较正常人低,差异
有统计学意义,提示可能与 LCA 发病有关。 本研究也发
现,LCA 患者血清中多种离子浓度出现与正常组相比存
在异常变化,其与其它文献报道的结果相似[6]。
3. 1 血清镁离子浓度变化对 Leber 先天性黑矇的可能
影响 摇 镁离子是维持视网膜组织和细胞结构和功能的重
要离子,其参与视网膜组织的蛋白合成和突触传导[7]。 研
究发现,镁缺乏时,视网膜的光感受器细胞核会出现核固

图 1 双眼彩色眼底像 A:右眼彩色眼底像示视网膜组织广泛
变性,呈椒盐样;B:左眼彩色眼底像示视网膜组织同样广泛变
性,呈椒盐样。

图 2 双眼 OCT图像 A:OCT 显示右眼视网膜神经上皮萎缩,
椭圆体区消失,RPE 层萎缩不连续;B:OCT 显示左眼视网膜神
经上皮萎缩,椭圆体区消失,RPE 层萎缩不连续。

图 3 双眼 ERG 图片 A:ERG 示右眼细胞同时受损,晚期各种
波形呈熄灭型;B:ERG 示左眼细胞同时受损,晚期各种波形呈
熄灭型。

缩现象,并且大鼠的血清和视网膜组织镁离子与正常组相
比明显下降,钙离子浓度明显增加[8]。 本研究中 LCA 患者
的血清镁离子较正常组明显降低,差异有统计学意义。 LCA
患者OCT 检查发现的神经上皮萎缩,椭圆体区消失和RPE 萎
缩不连续等,均提示其视网膜色素上皮细胞和感光细胞出现
的凋亡萎缩,这种病变过程中的镁离子异常值得关注。
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表 1摇 LCA组患者和正常组五种血清离子浓度比较 (軃x依s,mmol / L)
组别 例数 钙离子 钾离子 镁离子 钠离子 氯离子

正常对照组 99 2. 255依0. 092 3. 897依0. 310 0. 874依0. 076 138. 531依2. 778 104. 237依3. 376
LCA 组 50 2. 338依0. 090 4. 164依0. 356 0. 835依0. 059 138. 134依2. 610 103. 460依3. 051

t -5. 273 -4. 716 3. 210 0. 841 1. 370
P <0. 01 <0. 01 <0. 01 0. 402 0. 173

摇 摇 镁离子具有直接扩血管作用,通过与 NO 协同作用,
改善血管内皮细胞功能,抑制内皮素-1 的血管收缩作用,
从而改善视网膜组织的血液供应,改善视野缺损状
况[7,9]。 视网膜变性患者常常伴有夜盲和视野缺损,并且
其视网膜血管变细[5],这也提示镁离子的降低可能与 LCA
在内的视网膜变性疾病的发展有关。
3. 2 Leber 先天性黑矇的发生发展过程中血清钾离子浓
度变化特点摇 在人体内,钾离子是维持细胞内液渗透压的
主要离子,其参与多种新陈代谢过程,与糖原和蛋白质合
成有密切关系。 视网膜组织细胞凋亡是 LCA 等视网膜变
性疾病的基本病理过程。 目前,关于细胞内外钾离子浓度
与细胞凋亡的影响机制还不是很清楚,有研究发现,细胞
内外钾离子稳态异常是细胞凋亡的必备条件[10],细胞内
钾离子浓度降低可以促进细胞凋亡,细胞外钾离子浓度增
高可以阻止细胞的凋亡[11-12]。 但是当细胞外钾离子浓度
明显增高时,上调 Caspase-3 表达,从而诱导细胞凋亡[13]。
本研究发现,LCA 患者血清钾离子浓度高于正常组,差异
有统计学意义,但是仍在正常范围内,故推测细胞凋亡过
程中细胞内钾离子外流可能会增加血清钾离子浓度,细胞
钾外流是细胞凋亡的必备条件之一[10]。 血清钾离子增高
对细胞凋亡过程的影响可能与 LCA 疾病发展过程有关。
3. 3 血清钙离子浓度变化在 Leber 先天性黑矇发生和发
展进程中的作用摇 钙离子是细胞内重要的第二信使,当细
胞内游离钙离子浓度升高时,游离钙离子可激活凋亡活化
因子,通过线粒体钙超载和钙依赖酶作用两种方式参与细
胞凋亡的调控。 本课题组前期研究发现原发性色素性视
网膜变性等遗传性视网膜变性眼底病的眼部各项血流参
数较正常人明显下降[14],LCA 患者随着病情的发展视网
膜和脉络膜血管也会变细和萎缩,该病患者眼部血流较正
常人可能也会下降,伴随着组织细胞缺血缺氧。 组织缺氧
时,随着细胞外液钙离子浓度的增加,会加速细胞的钙内
流,细胞内游离钙离子增加会加速其凋亡[15]。 视网膜组织
缺血缺氧会导致该组织细胞内钙超载,造成视网膜色素上皮
细胞和感光细胞的凋亡,加重 LCA 患者病情的发展[16]。
摇 摇 本研究发现,LCA 患者血清钙离子浓度明显高于正
常组,差异有统计学意义。 高浓度的血清钙离子可能加速
LCA 的发展,应密切关注其变化。 这也可能提示,通过钙
通道拮抗剂降低细胞内游离钙离子浓度,可能会延缓 LCA
的病情进展。

摇 摇 综上分析,与正常组相比,LCA 组患者血清离子浓度
发生的变化,尤其是钾离子、钙离子和镁离子三种离子变
化最为明显,提示其异常变化可能与 LCA 的病情发展有
一定的关系。
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