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双眼先天性黄斑视网膜劈裂症
1 例
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0 引言
摇 摇 先天性视网膜劈裂又称遗传性视网膜劈裂[1], 通常
为双侧发病的性连锁隐性遗传疾病,基因位于 Xp22[2]。
视网膜劈裂常发生于周边眼底和黄斑,发生于黄斑处称黄
斑视网膜劈裂症。 先天性黄斑视网膜劈裂症临床较为少
见,我院近期诊治 1 例先天性黄斑视网膜劈裂的患者,现
报告如下。
1 病例报告
摇 摇 患者,男,20 岁,双眼自幼视物不清, 于 2011-05 在我
院就诊,幼年时曾就诊于当地医院,诊断为“双眼弱视冶,
予以弱视训练,效果不佳。 患者是独生子,足月顺产,无全
身病史,家族成员中无类似疾病史。 眼科检查:视力:右眼
0. 25(sph-1. 25 矫正无助),左眼 0. 5( sph-1. 00 矫正无
助)。 双眼结膜无充血,角膜透明,前房正常,虹膜纹理
清,瞳孔圆,大小约 3mm,对光反应灵敏,晶状体透明,玻
璃体轻度混浊。 眼底检查:双眼黄斑部呈暗红色、类似花
瓣状排列的微囊样改变。 眼底荧光血管造影(FFA)检查
示:双眼黄斑区早期可见颗粒状荧光,晚期未见荧光素渗
漏。 光学相干断层扫描(OCT)示:双眼黄斑区可见神经上
皮层间分离(图 1)。 诊断:双眼先天性黄斑视网膜劈裂;
双眼屈光不正。 治疗:口服维生素 B 及复方血栓通胶囊
等,余未做特殊处理。 密切随访观察 1a 患者视力及眼底
未见明显改变。
2 讨论
摇 摇 先天性视网膜劈裂为性连锁隐性遗传性疾病,极少数
为常染色体隐性遗传。 该病患者几乎为男性患者,女性罕
有发病,女性一般为病理基因携带者[3]。 其发病机制尚未
确切,目前有几种学说,主要包括血管发育异常、玻璃体视
网膜界面异常、M俟ller 细胞异常、黏附蛋白表达异常等。
国内有学者报道[2]RS1基因缺陷是导致中国人患该病的主
要原因。 有文献报道[4],本病发病率较低,约为 1 / 5000 ~
1 / 25000。
摇 摇 先天性视网膜劈裂为视网膜神经上皮层的层间分离,
可发生于视网膜后极部和周边部,后极部主要在黄斑中心
凹,而周边部常发生于颞下象限[5]。 过去有学者认为先天
性视网膜劈裂发生于神经纤维层,但随着 OCT 技术的不
断发展完善,现在的很多研究表明先天性视网膜劈裂并不

图 1摇 双眼黄斑区可见神经上皮层间分离摇 A:右眼黄斑区可见
较大中央劈裂腔;B:左眼黄斑区呈大小不等的多个囊样的低反
射区。

局限于神经纤维层,相关研究表明黄斑部视网膜劈裂位于
外丛状层,而不是神经纤维层[6,7]。 本例患者 OCT 示其黄
斑区视网膜神经上皮层间分离,呈囊样改变,囊腔内为无
反射或者低反射的空腔,劈裂位置比较接近于外丛状层,
与他们研究的结果基本一致。 先天性黄斑视网膜劈裂症
无论是眼底表现还是 OCT 所见均与静脉阻塞、糖尿病视
网膜病变、高血压视网膜病变等所致黄斑囊样水肿
(CME)非常相似,容易混淆,需要通过 FFA 才能鉴别诊
断:CME 在 FFA 晚期可见呈花瓣样荧光渗漏,而先天性黄
斑视网膜劈裂在 FFA 晚期未见荧光渗漏[8]。 此例患者晚
期 FFA 黄斑区未见荧光渗漏故可排除 CME。 结合病史、
眼底改变及临床检查可确诊为双眼先天性黄斑视网膜
劈裂。
摇 摇 本病一般不发展或进展极为缓慢,其主要进展在 5 ~
20 岁之间,20 岁以后常停止发展。 一般情况下,本病无需
特别治疗,只有当视网膜劈裂合并孔源性视网膜脱离时,
需行视网膜脱离复位手术。
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