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摘要
星状非遗传性特发性黄斑劈裂(ＳＮＩＦＲ)是一类新型的黄
斑劈裂ꎬ其眼底改变同 Ｘ－性连锁视网膜劈裂类似ꎬ但目前
尚未发现相关基因改变ꎬ女性好发ꎬ常单眼发病ꎮ 该类黄
斑劈裂主要位于外丛状层ꎬ可合并内层视网膜劈裂或周边
视网膜劈裂ꎬ诊断需排除其他眼底疾病导致的黄斑劈裂ꎮ
通过多模式眼底影像分析 ＳＮＩＦＲ 特征性改变ꎬ增加对该
疾病的认识ꎮ ＳＮＩＦＲ 目前发病机制尚不清楚ꎬ无明确治疗
方案ꎬ碳酸酐酶抑制剂或玻璃体手术可能提高患者视力ꎬ
减轻视网膜劈裂程度ꎮ
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０引言
星状非遗传性特发性黄斑劈裂( ｓｔｅｌｌａｔｅ ｎｏｎｈｅｒｅｄｉｔａｒｙ

ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｆｏｖｅｏｍａｃｕｌａｒ ｒｅｔｉｎｏｓｃｈｉｓｉｓꎬＳＮＩＦＲ)是由 Ｏｂｅｒ 等[１]

在 ２０１４ 年首次提出一类新型黄斑劈裂性疾病ꎬ其眼底表
现与 Ｘ－性连锁遗传性视网膜劈裂类似ꎬ表现为以黄斑中
心凹为中心轮辐状外观ꎬ但目前未发现相关基因异常ꎮ
ＳＮＩＦＲ 属于较罕见病例ꎬ自 Ｏｂｅｒ 命名该类疾病后ꎬ至今仅
有数篇个案报导ꎬ通过对该疾病相关文献学习做一综述ꎬ
以便对该疾病有更深入的认识ꎮ
１ ＳＮＩＦＲ临床特征

ＳＮＩＦＲ 眼底表现为星状ꎬ即以黄斑中心凹为中心轮辐
状外观ꎬ目前未发现相关基因异常ꎬ且发病原因不明的一
类黄斑劈裂性疾病ꎮ 诊断该疾病首先需排除 Ｘ－性连锁遗
传性视网膜劈裂以及其他遗传性视网膜黄斑劈裂ꎬ同时需
排除其他疾病如高度近视、玻璃体黄斑牵拉综合征等导致
的继发性视网膜劈裂ꎮ ＳＮＩＦＲ 好发于女性ꎬ单眼多见ꎬ无
家族遗传性ꎬ黄斑劈裂主要累及外丛状层ꎬ可合并内层视
网膜劈裂ꎬ也可伴有周边视网膜劈裂ꎮ 在 Ｏｂｅｒ 文献中ꎬ１７
例患者均无视网膜劈裂相关家族史ꎬ其中 １６ 例为女性
(９４ １％)ꎬ１０ 例患者单眼发病 (５８ ８％)ꎬ８ 例患者进行
ＲＳ１ 基因检查均为阴性ꎬ 且与目前已知可导致视网膜劈
裂基因对比均未发现异常[１]ꎮ

ＳＮＩＦＲ 病变早期ꎬ不影响视网膜功能ꎬ往往视力正常ꎬ
随着病变逐渐加重ꎬ可导致患者视力下降ꎬ眼底检查可见
类似黄斑水肿眼底改变ꎬ需进一步完善眼底各项检查ꎬ特
别是眼底血管造影检查ꎬ明确诊断ꎮ
２ ＳＮＩＦＲ多模式影像学特征
２ １眼底照相　 黄斑区外丛状层的纤维斜行放射状排列ꎬ
几乎与外界膜平行ꎬ因而 ＳＮＩＦＲ 导致外丛状层劈裂腔在
眼底表现为星状外观(图 １Ａ) [１]ꎮ 红外光波长较长ꎬ穿透
视网膜组织较深ꎬ红外光下眼底成像为外丛状层劈裂的轮
辐状外观更明显(图 ２Ｂ) [１]ꎮ 无赤光眼底也能呈现该类眼
底表现(图 ２Ｃ) [１]ꎮ
２ ２ 自发荧光 　 ＳＮＩＦＲ 患者的黄斑区自发荧光表现为轻
度低荧光(图 ２Ｄ) [１] 或正常ꎮ 自发荧光主要来自于脂褐
质ꎬ是色素上皮细胞吞噬视锥视杆细胞外节膜盘内的视黄
醛后的代谢产物ꎬ外丛状层为视锥视杆细胞轴突ꎬ外丛状
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图 １　 同一 ＳＮＩＦＲ患者多模式眼底影像　 Ａ:眼底照相可见黄斑区以黄斑中心凹为中心的放射状条纹ꎻＢ:ＦＦＡ 造影晚期无荧光渗漏ꎻ
Ｃ: ＯＣＴ 显示外丛状层劈裂ꎻＤ:为图 Ｃ 扫描切面ꎮ

图 ２　 ＳＮＩＦＲ患者多模式眼底影像　 Ａ、Ｂ:同一 ＳＮＩＦＲ 患者眼底照相和红外线眼底成像ꎬ红外眼底成像为轮辐状外观较眼底照相更
明显ꎻＣ:无赤光眼底照相ꎬ也可显示眼底轮辐状外观ꎻＤ:自发荧光ꎬ可见黄斑区低荧光ꎻＥ:为外丛状层层面 Ｅｎ－ｆａｃｅ 图像ꎬ可清晰显示
低反射劈裂腔ꎬ并呈放射状排列ꎮ

图 ３　 同一 ＳＮＩＦＲ 患者多模式眼底影像　 Ａ:黄斑内层 ＯＣＴＡ 成像ꎻＢ:红外线眼底成像ꎻＣ:外丛状层 Ｅｎ－ｆａｃｅ 图像ꎻＤ:视网膜外层
ＯＣＴＡ 成像ꎬ血流正常ꎮ

层功能异常对视锥视杆细胞外节及色素上皮代谢影响小ꎬ
因此自发荧光可为轻度低荧光或正常ꎮ
２ ３ ＦＦＡ　 因 ＳＮＩＦＲ 是外丛状层病变ꎬ不影响视网膜血管
内屏障功能及色素上皮层的外屏障功能ꎬ且无新生血管形
成ꎬＦＦＡ 造影的早期和晚期均无荧光渗漏(图 １Ｂ) [１]ꎮ
２ ４ ＯＣＴ　 ＳＮＩＦＲ 劈裂层累及外丛状层(图 １Ｃ) [１]ꎬ可合
并内层视网膜劈裂ꎬ外丛状层的劈裂可延伸至视乳头ꎬ但
无视盘小凹改变ꎮ 在劈裂层 Ｅｎ－ｆａｃｅ ＯＣＴ 图像上可清晰
显示柳叶状低反射视网膜劈裂腔呈放射状排列(图 ２Ｅ、
３Ｃ) [２－３]ꎮ
２ ５ ＯＣＴＡ　 ＳＮＩＦＲ 劈裂层位于视网膜外层ꎬ且不影响视
网膜及脉络膜血管功能ꎬ因此在 ＯＣＴＡ 上视网膜各层血流

信号正常(图 ３Ａ、Ｄ) [３]ꎮ 因 ＳＮＩＦＲ 的劈裂层位于外丛状
层ꎬ为无血管层ꎬ劈裂层的 ＯＣＴＡ 图像上血流信号极少
(图 ４Ａ) [４]ꎮ
２ ６ ＥＲＧ　 ＳＮＩＦＲ 不影响光感受器及双极细胞、Ｍüｌｌｅｒ 细
胞ꎬ故 ＥＲＧ 的波幅及潜伏期正常[５]ꎬ在多焦 ＥＲＧ 可表现

暗适应 ａ 波和 ｂ 波振幅的轻微降低[６]ꎮ
３ ＳＮＩＦＲ诊断与鉴别诊断

ＳＮＩＦＲ 的起病隐匿ꎬ早期眼底检查黄斑区无明显改
变ꎬ对视力无影响ꎬ且无家族遗传性ꎬ早期发现及诊断较困
难ꎬ需行 ＯＣＴ 检查才能发现黄斑区结构异常ꎬ因此患者往
往出现视力下降才就诊ꎮ 通过患者病史、症状以及常规眼
底检查ꎬ临床上常常误诊为黄斑水肿ꎬ需行 ＦＦＡ 检查进行
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图 ４　 ＳＮＩＦＲ与 Ｘ－性连锁遗传性视网膜劈裂的劈裂层 ＯＣＴＡ图像　 Ａ:ＳＮＩＦＲ 的劈裂层 ＯＣＴＡ 图像ꎬ劈裂层位于外丛状层ꎬ为无血管
层ꎬ血流信号极少ꎻＢ:Ｘ－性连锁遗传性视网膜劈裂的劈裂层 ＯＣＴＡ 图像ꎬ劈裂层位于内核层ꎬ有中层及深层视网膜毛细血管层ꎬ血流
信号丰富ꎮ

鉴别ꎮ 另外ꎬ在诊断该疾病时ꎬ还需要排除其他眼底疾病
所致的黄斑劈裂ꎮ
３ １ Ｘ－性连锁遗传性视网膜劈裂　 黄斑区呈星状外观是
Ｘ － 性 连 锁 遗 传 性 视 网 膜 劈 裂 ( Ｘ － ｌｉｎｋｅｄｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ
ｒｅｔｉｎｏｓｃｈｉｓｉｓꎬ ＸＬＲＳ)典型眼底改变ꎬ故 ＳＮＩＦＲ 的诊断需首
先排除 Ｘ－性连锁遗传性视网膜劈裂ꎮ 该病为 Ｘ－性连锁
隐性遗传性疾病ꎬ是由于 Ｘ 染色体 Ｘｐ２２ １－３ 基因突变ꎬ
导致其编码的视网膜劈裂蛋白 ＲＳ１ 异常ꎬ内层视网膜之
间黏附功能下降ꎬ继而出现内层视网膜劈裂ꎮ 本病好发青
少年男性ꎬ且双眼发病ꎬ其中有一半的患者合并周边视网
膜劈裂ꎬ通过 ＲＳ１ 基因检测可确诊ꎮ 该类黄斑劈裂主要
累及内核层ꎬ因而 ＥＲＧ 上表现为 ｂ 波下降ꎬ而且内核层有
中层及深层视网膜毛细血管层ꎬ故劈裂层 ＯＣＴＡ 图像上血
流信号丰富(图 ４Ｂ) [４]ꎬ这个影像学表现可将两者鉴别ꎮ
３ ２黄斑囊样水肿　 黄斑视网膜囊样水肿是因视网膜血
管内屏障的破坏或色素上皮外屏障ꎬ导致血管内的液体漏
出血管壁在视网膜层间的集聚ꎬ常继发于糖尿病视网膜病
变、静脉阻塞、湿性年龄相关性黄斑变性等疾病ꎬ因而在
ＦＦＡ 上可见荧光渗漏导致高荧光ꎮ 而 ＳＮＩＦＲ 无视网膜内
外屏障的破坏ꎬ在 ＦＦＡ 检查上无荧光渗漏ꎬ因此通过 ＦＦＡ
检查可鉴别ꎮ 但 ＳＮＩＦＲ 可与糖尿病视网膜病变、湿性年
龄相关性黄斑变性、黄斑毛细血管扩张症Ⅱ型等疾病在同
一眼发病ꎬ Ｃａｓａｌｉｎｏ 等[７]报道了 ２ 例 ＳＮＩＦＲ 合并湿性年龄
相关性黄斑变性女性患者ꎬ经玻璃体腔抗 ＶＥＧＦ 治疗后ꎬ
由新生血管渗漏导致视网膜下液及视网膜内液完全吸收ꎬ
而视网膜劈裂无明显变化ꎮ Ａｍｒａｍ 等[８] 报道 １ 例 ＳＮＩＦＲ
合并糖尿病视网膜病变患者ꎬ通过 ＦＦＡ 及 ＯＣＴ 检查排除
糖尿病视网膜病变导致黄斑水肿及增殖膜牵拉导致视网
膜劈裂后确诊ꎮ Ｆａｌｂ 等[９] 通过多模式眼底影像确诊 １ 例
ＳＮＩＦＲ 合并毛细血管扩张症Ⅱ型病例ꎮ 故在临床诊断与
治疗时ꎬ需鉴别 ＳＮＩＦＲ 与上述疾病所致的黄斑囊样水肿ꎬ
避免误诊及过度治疗ꎮ
３ ３继发性视网膜劈裂　 继发性视网膜劈裂通过病史、眼
部专科查体以及眼底照相、ＯＣＴ、ＦＦＡ 等检查可排除视盘
小凹、高度近视、黄斑前膜、玻璃体黄斑牵引综合征、增殖
性视网膜病变ꎬ烟酸和紫杉烷类药物导致继发性黄斑
劈裂ꎮ
３ ４玻璃体－毯层－视网膜退行变性和增强蓝锥细胞综合
征　 玻璃体－毯层－视网膜退行变性(Ｇｏｌｄｍａｎ－Ｆａｖｒｅ 综合

征)和增强蓝锥细胞综合征(Ｅｎｈａｎｃｅｄ Ｓ－ｃｏｎｅ 综合征)均
为 ＮＲ２Ｅ３ 基因异常导致的少见常染色体隐性遗传病ꎬ
ＮＲ２Ｅ３ 基因编码感光细胞特异的核受体ꎬ抑制视锥细胞
特异基因在视杆细胞内表达ꎮ 该两种疾病多为双眼发病ꎬ
广泛的黄斑区及后极网膜视网膜劈裂ꎬ常合并视网膜色素
变性、并发性白内障ꎬ表现为严重视力下降伴有夜盲ꎮ
Ｇｏｌｄｍａｎ－Ｆａｖｒｅ 综合征 ｆ－ＥＲＧ 表现为视杆细胞损害先于
视锥细胞受损[１０]ꎬＥｎｈａｎｃｅｄ Ｓ－ｃｏｎｅ 综合征 ＥＲＧ 表现为对
短波长光刺激的敏感性大大增强[１１]ꎮ 玻璃体－毯层－视网
膜退行变性和增强蓝锥细胞综合征导致眼部病变重ꎬ以及
视觉电生理检查可鉴别ꎮ
４ ＳＮＩＦＲ治疗
４ １药物治疗　 鉴于 ２％多佐胺滴眼液对 Ｘ－性连锁视网
膜劈裂治疗有效[１２]ꎬ可使患者视网膜劈裂程度减轻ꎬ视力
提高ꎬ Ａｊｌａｎ 等[１３]使用 ２％多佐胺滴眼液(每天 ３ 次)治疗
１ 例 ２７ 岁 ＳＮＩＦＲ 的男性患者ꎬ患者单眼发病ꎬ通过 ６ｍｏ 的
治疗ꎬ患者视力从 ２０ / ４０ 提高至 ２０ / ３０ꎬ停药 ３ｍｏ 后ꎬ患者
视力再次降至 ２０ / ４０ꎬ继续使用 ２％多佐胺滴眼液治疗ꎬ１ａ
后ꎬ患者视力提高至 ２０ / ２０ꎬ并且复查 ＯＣＴꎬ患者内丛状层
及外丛状层劈裂均明显好转ꎮ 多佐胺对多种视网膜劈裂
治疗有效ꎬ可能由于碳酸酐酶抑制剂增加了视网膜色素上
皮的液体转运功能ꎬ目前具体作用机制尚不明确ꎮ
４ ２手术治疗　 有文献报道玻璃体手术对 Ｘ－性连锁视网
膜劈裂、视盘小凹、高度近视等疾病导致的黄斑劈裂治疗
有效ꎬ有学者通过玻璃体切除ꎬ术中撕除黄斑区内界膜及
填充气体治疗 ＳＮＩＦＲ[１４]ꎬ发现大部分患者黄斑劈裂好转ꎬ
视力提高ꎬ但有出现黄斑裂孔风险ꎮ Ｈａｒｕｔａ 等[１５] 对 ６ 例
ＳＮＩＦＲ 患者进行玻璃体手术治疗ꎬ平均黄斑厚度从术前
６７９ ５±２９３ ５μｍ 降至术后 ２７３ ０±６８ ９μｍꎬ平均视力从术
前 ２０ / ５２ 提高至术后 ２０ / ３１ꎬ其中 １ 例患者视网膜劈裂消
失ꎬ另外 ５ 例患者视网膜劈裂程度明显好转ꎬ其中 １ 例出
现黄斑板层裂孔ꎮ

综合上述ꎬ结合文献报道ꎬＳＮＩＦＲ 诊断要点:(１)眼底
黄斑区呈星状外观ꎬ在红外线眼底成像上更明显ꎻ(２)ＯＣＴ
显示黄斑区外丛状层劈裂ꎬ可合并内层视网膜劈裂ꎬＯＣＴＡ
劈裂层血流信号极少ꎻ(３) ＦＦＡ 检查黄斑区无荧光渗漏ꎻ
(４)单眼发病多见ꎬ少数为双眼发病ꎬ女性发病多见ꎬ少数
为男性ꎻ(５)无家族史ꎬ或基因异常ꎻ(６)需排除其他疾病
导致黄斑劈裂:１)根据遗传学特征或 ＲＳ 基因检测排除Ｘ－
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性连锁视网膜劈裂ꎻ２)根据眼部其他表现及遗传学特征
排除 ＮＲ２Ｅ３ 基因等其他基因异常导致黄斑劈裂ꎻ３)排除
其他疾病如视盘小凹、高度近视、青光眼、黄斑前膜、玻璃
体黄斑牵引综合征、增殖性视网膜病变ꎬ烟酸和紫杉烷类
药物性导致继发性黄斑劈裂ꎮ 目前 ＳＮＩＦＲ 无明确治疗方
案ꎬ碳酸酐酶抑制剂或玻璃体手术可能提高患者视力ꎬ减
轻视网膜劈裂程度ꎮ
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