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临床资料

一、一般资料

病例 1 先证者，女，62 岁，因自幼视物不清，加重 1 年要求手术于 2023
年 11月 15日就诊邯郸爱眼医院。自幼双眼先天性上睑下垂、双眼无虹膜、双眼

弱视。父母体健无眼部疾患。其育 3子，其次子双眼先天性无虹膜。

病例 2：先证者之次子，男，39 岁，因自幼视物模糊，左眼加重 2 月要求手

术于 2023年 11 月 15日就诊邯郸爱眼医院。自幼双眼畏光，其 2 子均体健，无

眼部疾患。

二、检查

病例 1 全身查体无异常，无智力发育障碍。眼部检查：视力：右眼眼前手

动 ， 左 眼 30cm 指 数 ， 双 眼 视 力 矫 正 不 提 高 。 右 眼 眼 压 17mmHg
（1mmHg=0.133kPa），左眼眼压 18mmHg。双侧眼睑下垂，遮盖整个角膜，眼

球上转受限，眼位正。双眼角膜表面可见较多新生血管从角膜缘向中央蔓延，上

方虹膜纹理不清，隐约可见瞳孔缘似瞳孔散大至周边，下半部虹膜缺如，对光反

射消失（图 1）。双眼晶状体浑浊：C1N2P4。眼底窥不入。共聚焦显微镜检查：

双眼上皮完整，可见点状高反光物，上皮下神经稀疏，基质纤维化，基质内可见

新生血管，内皮细胞可见，内皮细胞计数右眼为 2938±44mm
2
，左眼为

2752±96mm
2
。眼部 B 超：双眼玻璃体混浊，右眼玻璃体后脱离。化验结果：甘

油 三 酯 2.34mmol/L↑ ， 低 密 度 脂 蛋 白 胆 固 醇 4.61mmol/L↑ ， 胆 固 醇

8.11mmol/L↑。

图 1.先证者眼前节检查像

病例 2 全身查体无异常，无智力发育障碍。眼部检查：眼部检查：视力：

右眼 0.2，矫正：-4.75-0.75×45=0.3；左眼眼前手动，矫正不提高。眼球各方位

运动不受限，双眼球水平震颤。双眼角膜清，虹膜似散大至周边，各方位宽窄不

一约 1-2mm，对光反射消失（图 2）。右眼晶状体 C1N1P2，玻璃体混浊；左眼

晶状体全白，玻璃体与眼底窥不入。光相干断层扫描（OCT）：右眼屈光间质混

浊，黄斑区中心可见外丛状层、内丛状层及内核层、外核层增厚；右眼视盘颞侧、

颞上方及鼻下方神经纤维层厚度达临界值。左眼眼底扫不入。



图 2.先证者次子眼前节检查像

三、诊断与鉴别诊断

病例 1 1.双眼老年性白内障 2.双眼角膜血管翳 3.双眼先天性无虹膜 4.双
眼先天性上睑下垂 5.双眼剥夺性弱视 6.混合性高脂血症

病例 2 1.双眼白内障 2.双眼先天性无虹膜 3.双眼弱视 4.双眼眼球震颤

四、治疗

病例 1 行双眼白内障超声乳化摘除+人工晶体植入术

病例 2 行左眼白内障超声乳化摘除+人工晶体植入术

五、治疗结果、随访及转归

病例 1 左眼术后第一天，视力 0.05，眼压 39.3mmHg（回弹式眼压计），穿

刺放液，马来酸噻吗洛尔点眼 2 次/日，眼压 16.7mmHg；右眼术后第一天，视

力 0.04，眼压测不出（回弹式眼压计），穿刺放液后，马来酸噻吗洛尔点眼 2
次/日，眼压 12mmHg。

病例 2 术后第一天，左眼视力 0.15，矫正-0.75-2.50*130=0.2；OCT：左眼黄

斑区中心可见外丛状层、内丛状层及内核层，外核层增厚，视网膜表面可见线状

高反射，下方网膜外层反射减弱。病例 2 只接受了左眼白内障手术治疗，建议外

出佩戴墨镜，减轻患者畏光及白内障的进展。

讨 论

先天性无虹膜是一种虹膜和黄斑中心凹完全或者部分发育不全的眼科疾病，

可导致视觉敏锐度降低和眼球震颤[1]，为严重的先天性葡萄膜异常，是一种罕见

的、可遗传的先天性眼部疾病之一，呈常染色体显性遗传，群体发病率为

1/9600--1/64000，且与种族或性别无关[2]。

该病患者通常双眼发病，临床表现为无虹膜或虹膜组织严重发育不良，最明

显的临床特征是虹膜组织的退化。事实上所谓的无虹膜并不是完全的没有虹膜，

一般在前房角镜下可见残存的虹膜根部，多数的病例最多可见到根部一边缘很窄

的虹膜组织；组织学上虹膜仅余一个小的蒂，通常缺乏肌肉组织，前房角和睫状

体也有改变。尽管虹膜发育不良是最明显的特征，却不是影响视力的主要因素。

视功能的损害通常是由角膜混浊、白内障、青光眼、黄斑及视神经发育不良所致。

据相关文献报道，81.8%～95%的患者伴有眼球震颤[3]，50%-80%的患者伴有进行

性发展的白内障[4]，6%-75%患者伴有青光眼[5]。文献报道的其他合并症还有原发

性角膜缘干细胞缺乏、角膜混浊、晶状体移位、黄斑部和视神经发育不良、斜视

等。其中，角膜混浊及薄翳多从周边开始，向中央区进展。中心凹发育不良可导

致中心凹反射下降、黄斑色素减弱和视网膜血管穿过无血管区等。

综上，先天性无虹膜症患者并发白内障，可以考虑手术改善视觉质量，术后

注重抗炎治疗、监测眼压，及时处理与青光眼相关的并发症。
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