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摘要
先天性小眼球－无眼球－眼组织缺损(ＭＡＣ)是结构和临床
表现具有相关性的先天性眼畸形疾病ꎬ尽管 ＭＡＣ 较为少
见ꎬ但仍成为了儿童致盲的重要原因ꎮ 目前 ＭＡＣ 的病因
尚未明确ꎬ多种遗传或环境因素都可能造成 ＭＡＣ 的发生ꎮ
特殊的解剖结构使 ＭＡＣ 具有复杂的临床表现ꎬ且常出现
白内障、闭角型青光眼、葡萄膜渗漏、视网膜脱离、眼眶囊
肿等多种合并症ꎮ 这些合并症往往伴随着较高的手术风
险及较差的治疗效果ꎮ 本文通过总结 ＭＡＣ 的临床特征、
眼部合并症的常见类型及治疗进展ꎬ可增进临床医生对
ＭＡＣ 的认知ꎬ指导临床医生为患者制定个性化且安全的
治疗方案ꎮ
关键词:小眼球ꎻ眼组织缺损ꎻ闭角型青光眼ꎻ白内障ꎻ葡萄
膜渗漏
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０引言
先 天 性 小 眼 球 ( ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ )、 无 眼 球

(ａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ)及眼组织缺损(ｃｏｌｏｂｏｍａ)是结构和临床表
现具有相关性的先天性眼畸形疾病ꎬ简称为 ＭＡＣ 或
ＡＭＣ[１－２]ꎮ 该组疾病较为少见ꎬ国外流行病学资料显示ꎬ
小眼球、无眼球及眼组织缺损的发病率分别为(０.２~１.７) /
１０ ０００、(０.０６ ~ ０.４２) / １００００ 及(０.２ ~ １.４) / １０ ０００[３]ꎮ 在
我国ꎬ小眼球和无眼球的患病率为 ０.９ / １０ ０００ꎬ眼组织缺
损的患病率为 ０.７ / １００００[４]ꎮ 小眼球及无眼球在先天性盲
患儿中占 １６.６％ꎬ是我国儿童致盲的重要原因[５]ꎮ 由于
ＭＡＣ 发育及解剖结构的特殊性ꎬ常出现眼眶囊肿、白内
障、闭角型青光眼、葡萄膜渗漏、视网膜脱离等合并症ꎬ这
些合并症的治疗往往十分棘手ꎬ手术效果较差ꎬ甚至会造
成患者的视力彻底丧失ꎮ 本文就 ＭＡＣ 的病因学、临床特
征、诊断及合并症的治疗进展进行综述ꎬ有助于提高临床
医生对该组疾病的认知ꎬ同时为临床医生制定合理的治疗
方案提供参考ꎮ
１病因学

ＭＡＣ 与眼球的异常发育相关ꎮ 在胚胎第 ３ｗｋ 时ꎬ视
泡形成失败将会导致无眼球ꎬ在视泡形成后ꎬ因任何原因
导致眼球发育停滞会形成小眼球[６－７]ꎮ 眼组织缺损则是
由于胚胎第 ５ ~ ７ｗｋ 时胚裂闭合失败所致[８]ꎮ 目前 ＭＡＣ
具体的病因尚未明确ꎬ考虑由多种遗传因素或环境因素
引起ꎮ
１.１遗传因素　 ＭＡＣ 具有复杂的遗传机制ꎬ与眼球发育相
关的染色体发生畸变或基因发生突变均可导致 ＭＡＣꎮ

９３１１
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ＭＡＣ 可单独出现或作为全身综合征的一种表现ꎬ若存在
染色体畸变则更容易出现全身异常ꎬ遗传方式包括常染色
体显性遗传、常染色体隐性遗传、Ｘ 连锁显性遗传及 Ｘ 连
锁隐性遗传[９－１０]ꎮ

单基因突变引起 ＭＡＣ 中ꎬ既往研究已明确 ＳＯＸ２ 基
因与小眼球及无眼球相关[１１]ꎬ其他相关基因还包括
ＣＨＸ１０、 ＲＡＸ、 ＰＡＸ６、 ＳＩＸ６、 ＧＤＦ６、 ＯＴＸ２、 ＭＦＲＰ、 ＰＲＳＳ６５
等[１２－１４]ꎮ 近期研究发现了更多的 ＭＡＣ 相关基因ꎮ ＦＡＴ１
基因在上皮细胞间黏附及上皮片状融合中发挥重要作用ꎬ
ＦＡＴ１ 基因突变可造成一系列先天性缺陷ꎬ包括视裂闭合
缺陷ꎮ Ｌａｈｒｏｕｃｈｉ 等[１５]发现了一种以面部畸形、缺损型小
眼球、上睑下垂、并指及伴或不伴有肾病为特征的综合征ꎬ
与 ＦＡＴ１ 基因的纯合移码突变相关ꎮ ＭＡＢ２１Ｌ２ 基因突变
可导致 ＭＡＣ[１６]ꎬＧａｔｈ 等[１７]对斑马鱼 ｍａｂ２１ｌ２ 基因突变体
的研究发现ꎬ晶状体和视杯形态的发生及胚裂基底膜的破
裂等均依赖于 ＭＡＢ２１Ｌ２ 基因的正常表达ꎮ ＲＥＲＥ 基因突
变与眼组织缺损相关ꎬＧｅｏｒｇｅ 等[１８] 在斑马鱼 ｒｅｒｅａ 基因突
变体中观察到视柄和视裂的闭合缺陷ꎬ同时发现 ｓｈｈ 信号
抑制剂可以阻止眼组织缺损的发生ꎬ表明斑马鱼 ｒｅｒｅａ 基
因突变体发生的眼组织缺损是由于 ｓｈｈ 信号失控所致ꎮ
ＰＱＢＰ１ 基因位于染色体 Ｘｐ１１. ２３ꎬ其发生突变导致的
Ｒｅｎｐｅｎｎｉｎｇ 综合征是一类 Ｘ 连锁的智力发育障碍性疾病ꎬ
主要表现包括智力障碍、头面部畸形及身材瘦小[１９]ꎮ
Ｒｅｎｐｅｎｎｉｎｇ 综合征也可合并眼部畸形ꎮ Ｍａｍｅｅｓｈ 等[２０] 首
次详细报道了 Ｒｅｎｐｅｎｎｉｎｇ 综合征伴有的 ＭＡＣ 表现ꎮ
１.２环境因素　 妊娠期 ２２~３５ｄ 是胎儿眼球发育最关键的
时期ꎬ病毒感染(风疹病毒、疱疹病毒、巨细胞病毒、寨卡
病毒等)、妊娠期药物使用(沙利度胺、异维 Ａ 酸、华法林、
麦角酸二乙酰胺、卡马西平、酒精等)及妊娠期营养与代
谢失衡(维生素 Ａ 缺乏、叶酸缺乏、妊娠期患有甲状腺功
能减退等)均可能引起胎儿 ＭＡＣ 的发生[６ꎬ９ꎬ２１－２２]ꎮ
２临床特征
２.１分类　 Ｔｉｂｒｅｗａｌ 等[１]将 ＭＡＣ 分为 ５ 种类型ꎬ即不伴有
眼组织缺损的小眼球、小眼球伴眼组织缺损、孤立性眼组
织缺损、小角膜伴眼组织缺损及无眼球ꎮ ＭＡＣ 中小眼球
有多种类型ꎬ根据是否合并眼部畸形可将小眼球分为单纯
性小 眼 球 ( ｓｉｍｐｌｅ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ) 及 复 杂 性 小 眼 球
(ｃｏｍｐｌｅｘ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ) [２３－２４]ꎬ又可根据眼球缩短部位将
小眼球分为完全性小眼球(包括单纯性小眼球及复杂性
小 眼 球 )、 相 对 前 部 小 眼 球 ( ｒｅｌａｔｉｖｅ ａｎｔｅｒｉｏｒ
ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓꎬ ＲＡＭ ) 及 后 部 小 眼 球 ( ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ
ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓꎬ ＰＭ) [２５－２７]ꎮ
２.２ 解剖学特征 　 单 纯 性 小 眼 球 又 称 真 性 小 眼 球
(ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ) [６ꎬ２３ꎬ２８]ꎬ解剖学特征包括睑裂狭窄、小角
膜、前房拥挤、虹膜膨隆、巩膜增厚、视网膜乳头状黄斑褶
皱(ｐａｐｉｌｌｏｍａｃｕｌａｒ ｆｏｌｄｓꎬＰＭＦ) [２９]ꎮ 真性小眼球的晶状体
大小基本正常ꎬ但因眼球体积小导致晶状体 / 眼球容积比
例由正常的 ４％增加到 １０％~３０％ [３０]ꎮ 复杂性小眼球可合
并眼组织缺损、眼眶囊肿、永存原始玻璃体增生症等眼部
畸形ꎬ同时合并全身病变[２４－２５]ꎮ 相对前部小眼球表现为
角膜小及前房浅ꎬ眼后段长度正常[２７]ꎮ 后部小眼球则相
反ꎬ表现为眼后段缩短而眼前段正常ꎬ同时也具有真性小
眼球眼后段的表现ꎬ包括巩膜增厚及 ＰＭＦ[２６ꎬ３１]ꎮ

眼组织缺损可累及眼球的多个层面ꎬ缺损一般位于鼻
下方ꎬ其中最容易观察到虹膜、脉络膜及视网膜缺损ꎮ 虹
膜缺损外观类似梨形或钥匙孔型ꎮ 脉络膜缺损表现为类
圆形的白色区域ꎬ白色区域为视网膜色素上皮层缺失而暴
露出的巩膜ꎮ 若缺损累及黄斑或视神经ꎬ将会严重影响视
功能[８]ꎮ Ｎａｋａｍｕｒａ 等[３２] 研究显示ꎬ３６％的患者存在孤立
的眼前段受累ꎬ３９％的患者存在孤立的眼后段受累ꎬ２４％
的患者前后段同时受累ꎮ

无眼球表现为眼眶内缺乏眼球组织ꎬ在一些患者的组
织切片中可发现残留的神经外胚层[６]ꎮ
２.３常见症状　 ＭＡＣ 的症状较为复杂ꎬ常见症状包括自幼
眼球小、眼球震颤、斜视、眼痛及头痛(见于小眼球合并闭
角型青光眼)、渐进性视力下降(见于未经矫正的屈光不
正、弱视、白内障、ＰＭＦ 等)、突发性视力下降(见于脉络膜
缺损并发视网膜脱离)、白瞳症(见于大面积脉络膜缺损
形 成 的 黄 / 白 色 瞳 孔 反 射 或 严 重 的 白 内 障 )
等[９ꎬ２３ꎬ２９－３０ꎬ３３－３４]ꎮ
３诊断
３.１小眼球　 小眼球的诊断需借助眼部影像学检查ꎬ如眼
部 Ａ / Ｂ 超或 ＩＯＬ Ｍａｓｔｅｒ 测量眼轴长度ꎬ但目前诊断标准
尚未统一ꎮ Ｗｅｉｓｓ 等[２３－２４] 认为单纯性小眼球及复杂性小
眼球的眼轴长度应小于同龄人 ２ 个标准差ꎬ近年研究中常
见的眼轴长度标准为 ２０. ０ｍｍ[３５－３６]、 ２０. ５ｍｍ[２７ꎬ３７－３８] 及
２１.０ｍｍ[３９－４０]ꎮ 相对前部小眼球的眼轴长度通常不短ꎬ其
诊断标准为角膜水平径≤１１ｍｍ、前房深度≤２.２ｍｍ、眼轴
长度≥２０.５ｍｍ 且不合并眼部畸形[２７]ꎮ 后部小眼球的诊
断基于其较短的眼轴长度、正常的眼前节尺寸及不合并眼
部畸形[２６ꎬ２９ꎬ４１]ꎮ
３.２ 眼组织缺损 　 一般通过临床表现即可诊断眼组织缺
损ꎮ 缺损可累及角膜、虹膜、睫状体、晶状体悬韧带、脉络
膜、视网膜及视盘[８－９]ꎮ
３.３ 无眼球 　 根据临床及影像学检查结果提示眼眶内无
明显眼球组织即可诊断[６]ꎮ
４合并症及治疗进展
４.１白内障　 小眼球的白内障手术易出现严重的并发症ꎬ
包括葡萄膜渗漏、恶性青光眼、视网膜脱离及脉络膜脱离
等ꎮ 随着白内障超声乳化手术技术的成熟及术者技术的
提高ꎬ手术可以获得更好的结果ꎮ Ｓｔｅｉｊｎｓ 等[３４] 报道了 ４３
眼真性小眼球的白内障手术ꎬ３０ 眼(６９.８％)术后矫正视
力提高ꎬ仅 １２ 眼(２７.９％)出现并发症ꎬ其中最常见的并发
症是葡萄膜渗漏 (４ 眼ꎬ９. ３％) 和黄斑囊样水肿 ( ３ 眼ꎬ
７.０％)ꎬ表明真性小眼球的白内障手术是相对安全的ꎮ
Ｚｈｅｎｇ 等[２８]纳入 ３０ 眼“极端小眼球”(眼轴长度<１８ｍｍ 或
角膜直径<８ｍｍ)进行研究ꎬ发现具有较长眼轴长度、较深
前房深度及较好术前矫正视力的眼球可在白内障术后获
益更多ꎬ同时“极端小眼球”的手术也意味着更高的风险ꎬ
手术严重并发症包括 １ 眼(３％) 脉络膜上腔出血、２ 眼
(７％)视网膜脱离、２ 眼(７％)角膜内皮功能障碍等ꎮ

真性小眼球具有较厚的巩膜ꎬ单纯摘除白内障后可能
会发生葡萄膜渗漏ꎬＲａｊｅｎｄｒａｂａｂｕ 等[４２]报道在白内障手术
操作前预防性行巩膜切除术可有效降低术后葡萄膜渗漏
的发生率ꎬ同时发现对于早期白内障ꎬ超声乳化手术比小
切口白内障手术更安全ꎮ 然而ꎬ拥挤的前房容易阻碍白内
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障手术的正常操作ꎬ同时术中玻璃体腔压力突然升高易出
现后囊破裂、虹膜脱出、脉络膜上腔出血及脉络膜脱离ꎮ
预防性行部分玻璃体切割术可以降低玻璃体腔压力ꎬ进而
扩大前房空间ꎬ有利于手术的安全进行ꎬ同时也降低了眼
压[４３]ꎮ Ｓｉｌｖａ Ｃａｙａｔｏｐａ 等[４４]报道了对 ８９ 眼行前部玻璃体
切割＋白内障超声乳化＋人工晶状体(ｉｎｔｒａｏｃｕｌａｒ ｌｅｎｓꎬＩＯＬ)
植入术的治疗情况ꎬ仅 １ 眼(１.１％)术中发生后囊破裂ꎬ未
出现其他手术并发症ꎻ８９ 眼平均术前眼压为 ２２. ０９ ±
２.４ｍｍＨｇꎬ术后 １ａ 时降低至 １１. ３４ ± １. １ｍｍＨｇꎬ约降低
４８％ꎮ 最新研究发现ꎬＨａｉｇｉｓ 公式更适合于小眼球 ＩＯＬ 度
数测算ꎮ Ｒｏｇｇｌａ 等[４５] 使用 ＩＯＬ Ｍａｓｔｅｒ ７００ 获得患眼的眼
轴长度、角膜曲率、前房深度及晶状体厚度参数ꎬ应用
Ｈａｉｇｉｓ 公式测算发现眼轴短、角膜曲率偏高的患眼中有
９０％达到了预测值的 ０.５Ｄ 以内ꎮ Ｌｉｎ 等[４６] 研究发现ꎬ在
忽略晶状体厚度参数的情况下ꎬＨａｉｇｉｓ 公式同样对于真性
小眼球 的 ＩＯＬ 度 数 预 测 最 准 确ꎬ 同 时 也 发 现 Ｂａｒｒｅｔｔ
Ｕｎｉｖｅｒｓａｌ Ⅱ公式对于相对前部小眼球的 ＩＯＬ 度数预测最
准确ꎮ Ｐｉｇｇｙｂａｃｋ ＩＯＬ 植入术通过在小眼球患者眼内植入
２ 枚及 ２ 枚以上后房型 ＩＯＬꎬ可有效矫正高度远视状态ꎬ从
而改善手术效果ꎬ但罗文静等[４７] 认为ꎬ因小眼球前房拥
挤ꎬ悬韧带相对松弛ꎬ植入 ２ 枚 ＩＯＬ 的安全性有待商榷ꎮ

眼组织缺损的白内障类型多为核性白内障ꎬ术中常出
现散瞳不佳、悬韧带松弛、前房拥挤等问题ꎮ 若伴有高硬
度核可能会使手术操作更为困难ꎮ 行小切口白内障手术
或囊外摘除术需保证前囊撕除范围够大及瞳孔散大足够ꎬ
否则易出现后囊破裂ꎮ Ｃｈａｕｒａｓｉａ 等[３３] 研究分析 １０ 眼高
核硬度核的白内障手术情况ꎬ手术方式包括小切口白内障
手术、囊外摘除术及囊内摘除术ꎬ最终有 ６ 眼发生后囊破
裂ꎮ Ｓａｈａｙ 等[４８]认为ꎬ在角膜较小的情况下应尽量选择超
声乳化术ꎬ以防止术后持续性角膜水肿等并发症的发生ꎮ
缺损累及晶状体悬韧带可能会引起晶状体半脱位或全脱
位ꎬ是否行Ⅰ期 ＩＯＬ 植入术需结合术中悬韧带及囊膜的具
体情况而定ꎬ同时可考虑植入张力环、睫状沟内固定 ＩＯＬ
或行 ＩＯＬ 悬吊术[４９]ꎮ
４. ２ 葡萄膜渗漏 　 葡 萄 膜 渗 漏 最 早 由 Ｓｃｈｅｐｅｎｓ 和
Ｂｒｏｃｋｈｕｒｓｔ 于 １９６３ 年提出[５０]ꎮ １９７５ 年ꎬＢｒｏｃｋｈｕｒｓｔ[５１] 报道
葡萄膜渗漏与真性小眼球相关ꎬ增厚的巩膜对涡静脉的压
迫引起脉络膜静脉系统充血ꎬ从而引发视网膜下腔积液的
形成ꎬ并报道了用涡静脉减压术治疗小眼球合并葡萄膜渗
漏ꎮ Ｇａｓｓ 等[５２]认为增厚的巩膜增加了眼内蛋白经巩膜外
流的阻力ꎬ导致渗出液在脉络膜上腔及视网膜下腔聚集ꎮ

考虑涡静脉减压手术的难度较大ꎬ且并发症发生率
高ꎬＧａｓｓ[５３]改良了手术方法ꎬ采用巩膜切除及造口的方式
治疗 １ 例双眼葡萄膜渗漏患者ꎬ该患者右眼及左眼脉络膜
上腔及视网膜下腔积液分别于术后 ４、１０ｗｋ 消失ꎬ术后
５ｍｏ 双眼视网膜未见脱离ꎮ 目前ꎬ巩膜切除术是治疗小眼
球合并葡萄膜渗漏的主要方法ꎮ Ｕｙａｍａ 等[５４] 将葡萄膜渗
漏分为 ３ 种类型ꎬ其中 １ 型为真性小眼球ꎬ２ 型为巩膜增
厚的非真性小眼球ꎬ３ 型为眼轴不短、巩膜不厚的特发性
葡萄膜渗漏ꎬ并发现巩膜切除术对治疗 １ 型、２ 型患者有
较好的效果ꎮ Ｍａｎｓｏｕｒ 等[５５] 考虑局部巩膜切口随时间的
推移会因为瘢痕形成而闭合ꎬ对 ５ 例 ８ 眼患者选择广泛的
环形巩膜切除术治疗ꎬ术中切除了 ３ 又 １ / ４ 个象限的 ９０％

厚度的巩膜ꎬ术后 ８ 眼葡萄膜积液在 １３.９±８.７ｄ 内消退ꎬ长
期随访中仅 １ 眼复发ꎮ
４.３闭角型青光眼　 由于真性小眼球独特的解剖学特点ꎬ
更容易发展为闭角型青光眼ꎮ 造成真性小眼球房角关闭
的因素较多[５６]ꎮ 由于晶状体 / 眼球容积比例增大ꎬ晶状体
将虹膜推向拥挤的前房ꎬ形成瞳孔阻滞ꎬ最终导致周边虹
膜前黏连ꎮ 当真性小眼球出现环形睫状体脉络膜渗漏或
睫状体脱离时ꎬ周边虹膜发生移位ꎬ从而引发房角关闭ꎮ
此外ꎬ葡萄膜渗漏也可引起晶状体悬韧带松弛ꎬ使晶状体
向前移位ꎬ造成瞳孔阻滞与房角关闭ꎮ

真性小眼球继发青光眼对药物治疗的反应很差ꎬ使用
缩瞳剂引起晶状体悬韧带松弛反而会使病情进一步恶化ꎮ
激光治疗被考虑为首选方法ꎮ 青光眼早期ꎬ激光周边虹膜
切除术有助于在周边虹膜前黏连形成之前解除瞳孔阻滞ꎬ
如虹膜切除术后前房保持关闭状态ꎬ则可以考虑行激光周
边虹膜成形术[３０ꎬ５７]ꎮ 若激光治疗无法控制眼压ꎬ只能通
过手术治疗ꎮ 然而对真性小眼球单纯行青光眼滤过手术
可能导致视网膜脱离、脉络膜出血或恶性青光眼的发生ꎬ
患眼眼轴越短ꎬ手术风险越高ꎬＹａｌｖａｃ 等[３０] 发现滤过手术
联合巩膜切除术治疗可取得一定疗效ꎮ 此外ꎬ考虑真性小
眼球晶状体 / 眼球容积比增大的特点ꎬ晶状体摘除可缓解
瞳孔阻滞并重建房水流出通道ꎬ在预防白内障形成的同时
又可以降低术后恶性青光眼发生的风险ꎮ Ｚｈａｎｇ 等[５８] 认
为ꎬ超声乳化术可能不适于前房极浅或晶状体 / 眼球容积
比较高的情况ꎬ这种情况下行超声乳化术容易导致角膜内
皮损伤及撕囊失败ꎬ其研究表明该类患者可通过玻璃体切
割联合晶状体切除术获得更好的治疗效果ꎮ
４.４ 孔源性视网膜脱离 　 视网膜脱离是脉络膜缺损最常
见的并发症[８]ꎬＨｕｓｓａｉｎ 等[５９] 研究表明脉络膜缺损患眼发
生视网膜脱离的风险可达 ２９.４％ꎮ 脉络膜缺损区域缺乏
脉络膜及视网膜色素上皮ꎬ在脉络膜缺损边缘ꎬ视网膜神
经上皮层与色素上皮层的中断处附着ꎬ该附着部位结构最
为脆弱ꎬ被称为最小抵抗部 ( ｌｏｃｕｓ ｍｉｎｏｒｉｓ ｒｅｓｉｓｔｅｎｔｉａｅꎬ
ＬＭＲ)ꎬ视网膜神经上皮在越过 ＬＭＲ 后过渡为间质膜
(ｉｎｔｅｒ－ｃａｌａｒｙ ｍｅｍｂｒａｎｅꎬＩＣＭ)ꎮ ＩＣＭ 下腔隙与视网膜下腔
隙之间相互联通ꎬ因此在 ＩＣＭ 处形成的裂孔可导致视网
膜脱离ꎮ 发生视网膜脱离的原因包括周边视网膜裂孔形
成、ＩＣＭ 处裂孔形成及 ＬＭＲ 破裂ꎬ这 ３ 种情况可单独发生
或组合出现[９]ꎮ

单纯采用巩膜外垫压、环扎术治疗的效果并不理想ꎬ
随着玻璃体视网膜手术的发展ꎬ巩膜外垫压术等外路手术
方法已被玻璃体切割术取代ꎮ Ｓｈｅｎｏｙ 等[６０] 研究表明ꎬ
２３Ｇ / ２５Ｇ 微创玻璃体切割术联合硅油填充治疗脉络膜缺
损型视网膜脱离可取得较好的效果ꎬ该研究纳入 １４８ 眼ꎬ
单次手术成功率为 ８８.５％(１３１ 眼)ꎬ最终手术成功率为
９０.５％(１３４ 眼)ꎬ仅 １７ 眼(１１.５％)视网膜脱离复发ꎮ 此
外ꎬ该研究发现ꎬ脉络膜缺损型视网膜脱离往往具有不完
全的玻璃体后脱离(ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｖｉｔｒｅｏｕｓ ｄｅｔａｃｈｍｅｎｔꎬＰＶＤ)ꎬ玻
璃体与 ＩＣＭ 黏连紧密ꎬ使得 ＩＣＭ 与正常视网膜之间存在
巨大的剪切力ꎬ因此医源性视网膜裂孔常出现在缺损区边
缘ꎮ 为防止术后玻璃体收缩导致视网膜脱离复发ꎬ应将牢
固黏附的玻璃体皮质去除干净ꎬ可利用注射曲安奈德辅助
诱导 ＰＶＤꎬ如果单纯用玻切头抽吸无法诱导 ＰＶＤꎬ可以在
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抽吸前使用玻璃体钳在视盘附近诱导 ＰＶＤ[９]ꎮ 此外ꎬ部
分或完全切除 ＩＣＭ 也有助于解决难以诱导 ＰＶＤ 或 ＩＣＭ
及视网膜难以复位的问题[６１]ꎮ
４.５ 眼眶囊肿 　 先天性小眼球或无眼球合并眼眶囊肿是
一种罕见的先天性眼球及眼眶发育异常ꎬ眼眶囊肿由胚胎
时期胚裂闭合不全ꎬ囊肿通过缺损处突出而形成ꎮ 患眼的
视功能与囊肿大小及缺损程度相关ꎬ若囊肿较大、缺损明
显、眼球发育较差ꎬ则眼球往往无视功能[６２]ꎮ

眼眶囊肿并非需要立即摘除ꎬＭｃＬｅａｎ 等[６３] 认为ꎬ囊
肿的存在可以刺激眼眶扩张ꎬ效果优于人工植入物ꎬ过早
摘除囊肿可能会影响眼眶发育ꎮ Ｃｕｉ 等[６４]认为ꎬ对于年龄
≤６ 岁的患者可选择保留囊肿以促进眼眶扩张ꎬ若出现下
列情况之一ꎬ需行囊肿摘除手术:(１)囊肿阻碍义眼台的
植入ꎻ(２)囊肿体积较大ꎬ导致眼眶壁发育不对称ꎻ(３)囊
肿已脱出睑裂ꎮ 如果眼眶体积较小( <对侧眼眶体积的
８５％)ꎬ可选择植入水凝胶扩张器扩张眼窝及睑裂ꎮ 对于
年龄>６ 岁的患者ꎬ当囊肿已影响美观或假体安装不满意
时可切除囊肿ꎬ待青春期后可行眼睑手术进一步改善
外观ꎮ
５小结与展望

ＭＡＣ 的临床表现复杂多样ꎬ可伴有眼眶囊肿、白内
障、闭角型青光眼、葡萄膜渗漏、孔源性视网膜脱离等合并
症ꎬ一旦无法得到及时诊治ꎬ可能会造成严重的后果ꎬ同时
不恰当的治疗可能导致严重的并发症ꎮ 因此ꎬ临床上若怀
疑该类疾病时ꎬ应完善相关眼科检查ꎬ全面评估患者眼部
情况ꎬ制定安全且个性化的治疗方案ꎬ同时应充分为患者
及家属说明手术的高风险性及治疗效果的不确定性ꎬ得到
患者及家属的理解ꎮ

对于真性小眼球的白内障或青光眼手术ꎬ术前应评估
前房情况、眼轴长度及巩膜厚度ꎬ使用甘露醇等脱水剂充
分降低眼压ꎬ若巩膜较厚或出现葡萄膜渗漏时可先行巩膜
切除术ꎬ手术时应避免眼压出现剧烈波动ꎬ为防止玻璃体
腔压力增高可行前部玻璃体切割术ꎮ 结合真性小眼球特
殊的结构及目前的研究报道ꎬ多联手术可能是最适合真性
小眼球的手术方式[６５]ꎮ 对于眼组织缺损的白内障手术ꎬ
术前应评估角膜大小、晶状体核硬度及眼底情况等ꎬ术中
需留意悬韧带及囊袋的稳定性ꎬ并选择安全的 ＩＯＬ 植入方
式ꎮ 若缺损合并视网膜脱离ꎬ应选择玻璃体切割术联合硅
油填充复位视网膜ꎬ并尽可能去除玻璃体皮质ꎮ 眼眶囊肿
不能盲目摘除ꎬ需仔细评估患者的眼眶发育情况及囊肿体
积大小ꎬ并结合患者的年龄及美容需求选择合适的整形
方法ꎮ

近年来随着医疗水平的提高ꎬＭＡＣ 相关合并症的治
疗效果已得到极大改善ꎮ 尽管目前的医学手段可以改善
部分 ＭＡＣ 患者的症状ꎬ但仍无法根治这类先天性眼畸形
疾病ꎮ 考虑到 ＭＡＣ 与遗传因素相关ꎬ优生优育则是避免
新生儿 ＭＡＣ 的有效方法ꎬ产前宣教及遗传学检查对于
ＭＡＣ 患者尤为重要ꎮ 同时ꎬ人类即将迈入基因治疗的时
代ꎬ随着遗传学的不断研究ꎬ越来越多的 ＭＡＣ 相关基因被
逐步挖掘ꎬ为未来的基因治疗提供可能ꎮ
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２５ Ｗａｒｂｕｒｇ Ｍ. Ｃｌａｓｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ｏｆ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ａｎｄ ｃｏｌｏｂｏｍａ. Ｊ Ｍｅｄ
Ｇｅｎｅｔ １９９３ꎻ３０(８):６６４－６６９
２６ Ｖｅｎｋａｔｅｓｈ Ｒꎬ Ｍｉｓｈｒａ Ｐꎬ Ｎａｈａｔａ Ｈꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｔｉｎａｌ Ａｒｃａｄｅｓ ｉｎ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ
ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ: ｂｉｏｍｅｔｒｉｃ ｃｏｒｒｅｌａｔｉｏｎ. Ｃｌｉｎ Ｅｘｐ Ｏｐｔｏｍ ２０２２ [ Ｅｐｕｂ
ａｈｅａｄ ｏｆ ｐｒｉｎｔ]
２７ Ｊｕｎｇ ＫＩꎬ Ｙａｎｇ ＪＷꎬ Ｌｅｅ ＹＣꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｅｙｅｓ ｗｉｔｈ
ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ａｎｄ ｒｅｌａｔｉｖｅ ａｎｔｅｒｉｏｒ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ａｍ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ
２０１２ꎻ１５３(６):１１６１－１１６８.ｅ１
２８ Ｚｈｅｎｇ ＴＹꎬ Ｃｈｅｎ ＺＨꎬ Ｘｕ ＪＥꎬ ｅｔ ａｌ. Ｏｕｔｃｏｍｅｓ ａｎｄ ｐｒｏｇｎｏｓｔｉｃ ｆａｃｔｏｒｓ
ｏｆ ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ａｄｕｌｔ ｅｘｔｒｅｍｅ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｗｉｔｈ ａｘｉａｌ ｌｅｎｇｔｈ <
１８ｍｍ ｏｒ ｃｏｒｎｅａｌ ｄｉａｍｅｔｅｒ <８ｍｍ. Ａｍ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１７ꎻ１８４:８４－９６
２９ Ｌｉｕ ＪＪꎬ Ｃｈｅｎ ＹＹꎬ Ｚｈａｎｇ Ｘꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｆｅａｔｕｒｅｓ ｏｆ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ
ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ ａｎｄ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｉｃ ｅｙｅｓ. Ｉｎｔ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１８ꎻ １１
(１１):１８２９－１８３４
３０ Ｙａｌｖａｃ ＩＳꎬ Ｓａｔａｎａ Ｂꎬ Ｏｚｋａｎ Ｇꎬ ｅｔ ａｌ. Ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｇｌａｕｃｏｍａ ｉｎ
ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｅｙｅ ２００８ꎻ２２(６):８３８－８４３
３１ Ｖｅｎｋａｔｅｓｈ Ｒꎬ Ｊａｉｎ Ｋꎬ Ｓｒｉｎｉｖａｓａｎ Ｐꎬ ｅｔ ａｌ. Ｒｅｔｉｎａｌ ｓｔｒｕｃｔｕｒａｌ ａｎｄ
ｖａｓｃｕｌａｒ ｃｈａｎｇｅｓ ｉｎ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｃｌｉｎ Ｅｘｐ Ｏｐｔｏｍ ２０２０ꎻ１０３
(５):６３４－６４０
３２ Ｎａｋａｍｕｒａ ＫＭꎬ Ｄｉｅｈｌ ＮＮꎬ Ｍｏｈｎｅｙ ＢＧ. Ｉｎｃｉｄｅｎｃｅꎬ ｏｃｕｌａｒ ｆｉｎｄｉｎｇｓꎬ
ａｎｄ ｓｙｓｔｅｍｉｃ ａｓｓｏｃｉａｔｉｏｎｓ ｏｆ ｏｃｕｌａｒ ｃｏｌｏｂｏｍａ: ａ ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ－ｂａｓｅｄ ｓｔｕｄｙ.
Ａｒｃｈ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１１ꎻ１２９(１):６９－７４
３３ Ｃｈａｕｒａｓｉａ Ｓꎬ Ｒａｍａｐｐａ Ｍꎬ Ｓａｎｇｗａｎ ＶＳ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｅｙｅｓ ｗｉｔｈ
ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌ ｉｒｉｄｏｌｅｎｔｉｃｕｌａｒ ｃｈｏｒｏｉｄａｌ ｃｏｌｏｂｏｍａ. Ｂｒ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１２ꎻ９６
(１):１３８－１４０
３４ Ｓｔｅｉｊｎｓ Ｄꎬ Ｂｉｊｌｓｍａ ＷＲꎬ Ｖａｎ ｄｅｒ Ｌｅｌｉｊ Ａ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ
ｗｉｔｈ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌｏｇｙ ２０１３ꎻ１２０(２):２６６－２７０
３５ Ｄｅｍｉｒｃａｎ Ａꎬ Ｙｅｓｉｌｋａｙａ Ｃꎬ Ａｌｔａｎ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ｆｏｖｅａｌ ａｖａｓｃｕｌａｒ ｚｏｎｅ ａｒｅａ
ｍｅａｓｕｒｅｍｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｏｐｔｉｃａｌ ｃｏｈｅｒｅｎｃｅ ｔｏｍｏｇｒａｐｈｙ ａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ
ｗｉｔｈ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｅｙｅ ２０１９ꎻ３３(３):４４５－４５０
３６ Ｇｕｏ ＣＣꎬ Ｚｈａｏ ＺＮꎬ Ｚｈａｎｇ ＤＤꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｎｔｅｒｉｏｒ ｓｅｇｍｅｎｔ ｆｅａｔｕｒｅｓ ｉｎ
ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｗｉｔｈ ｓｅｃｏｎｄａｒｙ ｃｈｒｏｎｉｃ ａｎｇｌｅ ｃｌｏｓｕｒｅ ｇｌａｕｃｏｍａ: ａｎ
ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｙ ｓｔｕｄｙ. Ｉｎｖｅｓｔ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ Ｖｉｓ Ｓｃｉ ２０１９ꎻ６０(６):
２２４８－２２５６
３７ Ｍａｎｓｏｕｒ ＡＭꎬ Ｓｔｅｗａｒｔ ＭＷꎬ Ｙａｓｓｉｎｅ ＳＷꎬ ｅｔ ａｌ. Ｕｎｍｅａｓｕｒａｂｌｅ ｓｍａｌｌ
ｓｉｚｅ ｓｕｐｅｒｆｉｃｉａｌ ａｎｄ ｄｅｅｐ ｆｏｖｅａｌ ａｖａｓｃｕｌａｒ ｚｏｎｅ ｉｎ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ: ｔｈｅ
ｃｏｌｌａｂｏｒａｔｉｖｅ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ＯＣＴＡ ｓｔｕｄｙ. Ｂｒ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１９ꎻ １０３
(８):１１７３－１１７８
３８ Ｒａｊｅｎｄｒａｂａｂｕ Ｓꎬ Ｓｈｒｏｆｆ Ｓꎬ Ｕｄｕｍａｎ ＭＳꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃｌｉｎｉｃａｌ ｓｐｅｃｔｒｕｍ ａｎｄ
ｔｒｅａｔｍｅｎｔ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｅｙｅ ２０２１ꎻ３５(３):
８２５－８３０
３９ Ｔａｙ Ｔꎬ Ｓｍｉｔｈ ＪＥꎬ Ｂｅｒｍａｎ Ｙꎬ ｅｔ ａｌ. Ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｉｎ ａ Ｍｅｌａｎｅｓｉａｎ
ｐｏｐｕｌａｔｉｏｎ. Ｃｌｉｎ Ｅｘｐ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２００７ꎻ３５(４):３４８－３５４
４０ Ｗｕ Ｗꎬ Ｄａｗｓｏｎ ＤＧꎬ Ｓｕｇａｒ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ
ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｊ Ｃａｔａｒａｃｔ Ｒｅｆｒａｃｔ Ｓｕｒｇ ２００４ꎻ３０(３):５８４－５９０
４１ Ａｂｒｏｕｇ Ｎꎬ Ｋｓｉａａ Ｉꎬ Ｌｕｐｉｄｉ Ｍꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｗｅｐｔ ｓｏｕｒｃｅ－ＯＣＴ ａｎｄ ｓｗｅｐｔ
ｓｏｕｒｃｅ － ＯＣＴ ａｎｇｉｏｇｒａｐｈｙ ｆｉｎｄｉｎｇｓ ｉｎ ｐｏｓｔｅｒｉｏｒ ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ｉｎｔ
Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１９ꎻ３９(１２):２７０９－２７１９
４２ Ｒａｊｅｎｄｒａｂａｂｕ Ｓꎬ Ｂａｂｕ Ｎꎬ Ｓｉｎｈａ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｒａｎｄｏｍｉｚｅｄ ｃｏｎｔｒｏｌｌｅｄ
ｔｒｉａｌ ｃｏｍｐａｒｉｎｇ ｏｕｔｃｏｍｅｓ ｏｆ ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｉｎ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｗｉｔｈ ａｎｄ
ｗｉｔｈｏｕｔ ｐｒｏｐｈｙｌａｃｔｉｃ ｓｃｌｅｒｏｓｔｏｍｙ. Ａｍ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０１７ꎻ１８３:１２５－１３３
４３ Ｄａｄａ Ｔꎬ Ｋｕｍａｒ Ｓꎬ Ｇａｄｉａ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ. Ｓｕｔｕｒｅｌｅｓｓ ｓｉｎｇｌｅ － ｐｏｒｔ
ｔｒａｎｓｃｏｎｊｕｎｃｔｉｖａｌ ｐａｒｓ Ｐｌａｎａ ｌｉｍｉｔｅｄ ｖｉｔｒｅｃｔｏｍｙ ｃｏｍｂｉｎｅｄ ｗｉｔｈ
ｐｈａｃｏｅｍｕｌｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ｆｏｒ ｍａｎａｇｅｍｅｎｔ ｏｆ ｐｈａｃｏｍｏｒｐｈｉｃ ｇｌａｕｃｏｍａ. Ｊ
Ｃａｔａｒａｃｔ Ｒｅｆｒａｃｔ Ｓｕｒｇ ２００７ꎻ３３(６):９５１－９５４
４４ Ｓｉｌｖａ Ｃａｙａｔｏｐａ Ｆꎬ Ｇｏｎｚáｌｅｚ Ｍéｎｄｅｚ ＡＬꎬ Ｂａｒｒｉｅｎｔｏｓ Ｏｒｔｉｚ Ｒꎬ ｅｔ ａｌ.

Ｃｅｎｔｒａｌ ｐａｒｓ Ｐｌａｎａ ｖｉｔｒｅｃｔｏｍｙ ＋ ｐｈａｃｏｅｍｕｌｓｉｆｉｃａｔｉｏｎ ＋ ｉｎｔｒａｏｃｕｌａｒ ｌｅｎｓ
ｉｍｐｌａｎｔａｔｉｏｎ ｉｎ ｐａｔｉｅｎｔｓ ｗｉｔｈ ｓｍａｌｌ ｅｙｅｓꎬ ｃａｔａｒａｃｔꎬ ａｎｄ ｎａｒｒｏｗ ａｎｔｅｒｉｏｒ
ｃｈａｍｂｅｒｓ. Ｃｌｉｎ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０２１ꎻ１５:４１８１－４１８７
４５ Ｒｏｇｇｌａ Ｖꎬ Ｌａｎｇｅｎｂｕｃｈｅｒ Ａꎬ Ｌｅｙｄｏｌｔ Ｃꎬ ｅｔ ａｌ. Ａｃｃｕｒａｃｙ ｏｆ ｃｏｍｍｏｎ
ＩＯＬ ｐｏｗｅｒ ｆｏｒｍｕｌａｓ ｉｎ ６１１ ｅｙｅｓ ｂａｓｅｄ ｏｎ ａｘｉａｌ ｌｅｎｇｔｈ ａｎｄ ｃｏｒｎｅａｌ ｐｏｗｅｒ
ｒａｎｇｅｓ. Ｂｒ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０２１ꎻ１０５(１２):１６６１－１６６５
４６ Ｌｉｎ Ｐꎬ Ｘｕ Ｊꎬ Ｍｉａｏ Ａꎬ ｅｔ ａｌ. Ａ ｃｏｍｐａｒａｔｉｖｅ ｓｔｕｄｙ ｏｎ ｔｈｅ ａｃｃｕｒａｃｙ ｏｆ
ＩＯＬ ｃａｌｃｕｌａｔｉｏｎ ｆｏｒｍｕｌａｓ ｉｎ ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ａｎｄ ｒｅｌａｔｉｖｅ ａｎｔｅｒｉｏｒ
ｍｉｃｒｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ. Ａｍ Ｊ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ ２０２３ꎻ２４５:６１－６９
４７ 罗文静ꎬ 胡淑琼ꎬ 巩雪ꎬ 等. Ｐｉｇｇｙｂａｃｋ 人工晶状体植入术临床应
用进展. 国际眼科杂志 ２０２２ꎻ２２(５):８１８－８２１
４８ Ｓａｈａｙ Ｐꎬ Ｍａｈａｒａｎａ ＰＫꎬ Ｍａｎｄａｌ Ｓꎬ ｅｔ ａｌ. Ｃａｔａｒａｃｔ ｓｕｒｇｅｒｙ ｏｕｔｃｏｍｅｓ
ｉｎ ｅｙｅｓ ｗｉｔｈ ｃｈｏｒｉｏｒｅｔｉｎａｌ ｃｏｌｏｂｏｍａ. Ｊ Ｃａｔａｒａｃｔ Ｒｅｆｒａｃｔ Ｓｕｒｇ ２０１９ꎻ４５
(５):６３０－６３８
４９ 李虎ꎬ 吴杰. 晶状体、虹膜及脉络膜缺损、病理性近视合并白内障
独眼患者手术治疗一例. 中华眼视光学与视觉科学杂志 ２０２０ꎻ２２
(３):２２９－２３０
５０ Ｓｃｈｅｐｅｎｓ ＣＬꎬ Ｂｒｏｃｋｈｕｒｓｔ ＲＪ. Ｕｖｅａｌ ｅｆｆｕｓｉｏｎ. １. ｃｌｉｎｉｃａｌ ｐｉｃｔｕｒｅ. Ａｒｃｈ
Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ １９６３ꎻ７０:１８９－２０１
５１ Ｂｒｏｃｋｈｕｒｓｔ ＲＪ. Ｎａｎｏｐｈｔｈａｌｍｏｓ ｗｉｔｈ ｕｖｅａｌ ｅｆｆｕｓｉｏｎ. Ａ ｎｅｗ ｃｌｉｎｉｃａｌ
ｅｎｔｉｔｙ. Ａｒｃｈ Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌ １９７５ꎻ９３(１２):１９８９－１９９９
５２ Ｇａｓｓ ＪＤＭꎬ Ｊａｌｌｏｗ Ｓ. Ｉｄｉｏｐａｔｈｉｃ ｓｅｒｏｕｓ ｄｅｔａｃｈｍｅｎｔ ｏｆ ｔｈｅ ｃｈｏｒｏｉｄꎬ
ｃｉｌｉａｒｙ ｂｏｄｙꎬ ａｎｄ ｒｅｔｉｎａ ( ｕｖｅａｌ ｅｆｆｕｓｉｏｎ ｓｙｎｄｒｏｍｅ ). Ｏｐｈｔｈａｌｍｏｌｏｇｙ
１９８２ꎻ８９(９):１０１８－１０３２
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