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Abstract
誗 High myopia associated with cone dystrophy is
relatively rare in clinical practice. Because the two
diseases have a certain genetic predisposition, with the
disease developed, clinical examination and clinical
symptoms have some similarities, one disease diagnosis
is easily confused or masked by the other diagnosis,
especially in the face of patients with high myopia
associated abnormalities, we should carefully screen
abnormal visual function of its own or combined cone
dystrophy diagnosis. In addition, the development of the
disease may mutually reinforce, aggravate the
symptoms of each other, which is likely to cause mission
or misdiagnosis, or delay the proper treatment.
Therefore, it is clinically difficult to correct and
comprehensively and timely diagnosis.
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摘要
高度近视合并视锥细胞营养不良在临床上比较少见。 由
于两种疾病均有一定遗传倾向,疾病发展到一定程度时
临床检查及临床症状有一定相似性,常合并发生,一种疾
病的诊断易被另一种诊断所混淆或掩盖,尤其在遇到高
度近视患者出现相关检查异常时,要仔细甄别是其本身
视功能异常,还是合并视锥细胞营养不良的诊断。 另外,
在疾病的发展中可能会相互促进而加重疾病的症状,容
易造成漏诊或误诊,从而延误正确治疗。 因此正确、全
面、及时做出诊断是临床的难点。
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0 引言
摇 摇 近视是全球公共卫生问题,高度近视的发病率约
10% [1]。 病理性近视患者眼轴延长、屈光度高,眼底病变
发生率逐渐上升。 综合应用眼底检查、视野检查、OCT 检
查、mERG 检测能较早发现眼底病变并监测病情进展[2]。
视锥细胞营养不良(cone dystrophy,CD)是一组由进行性
视力减退、畏光、眼球震颤等临床及基因遗传综合征[3],
主要累及视锥细胞,严重时可合并累及视杆细胞,遗传方
式主要是常染色体显性、隐性、 X 染色体连锁遗传。
G俟ndogan 等[4]认为高度近视和 CD 都属于遗传性疾病,
或许有着共同的遗传学基础。 本文皆在回顾相关文献并
进行分析,努力提高诊疗水平。 对患者来说,及时采取综
合措施如后巩膜加固术防治病理性近视加重,也有望将
来通过基因治疗等保护残存的视锥细胞。
1 相关研究
摇 摇 Schwartz 等[5] 报道了博恩霍尔姆眼病综合征,包括
中高度近视、绿色盲、视力减退,临床检查眼底呈豹纹状
改变、视网膜色素上皮层变薄、明视闪光 ERG 的异常等,
通过基因分析推测高度近视和 CD 可能为同一基因的不
同表现型或相同表现型。 Reddy 等[6] 报道了 1 例罕见的
常染色体显性遗传视锥细胞营养不良综合征,患者有夜
盲、视力低下、色觉异常等表现。 所有个体均有视网膜及
色素上皮的萎缩,虽有后巩膜葡萄肿,但眼轴长度基本在
正常范围,未发现高度近视。
摇 摇 Michaelides 等[3] 报道了 1 例 12 岁男孩与 Reddy 相
似的病例报告,包括双侧性小角膜、先天性白内障、视锥
视杆细胞营养不良、后巩膜葡萄肿合并高度近视。 国外
曾报道过多例 CD 合并圆锥角膜的病例报告,患者有严
重近视散光,目前尚不清楚两者之间关系[7,8]。
摇 摇 因此,由以上文献可以看出,CD 合并扩张性眼病如
高度近视的报道并非罕见,病理性近视与 CD 的病理损
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害相互促进,临床症状往往较重。 而有些病例往往合并
其它眼部异常,部分病例以通过基因分析发现两者基因
异常同源性的可能性大,但也可能为两种疾病有各自的
突变基因引起。
2 临床检查分析
2. 1 视野检查摇 Fledelius 等[9] 研究发现高度近视眼轴越
长,视野缺损的可能性越大。 Ohno-Matsui 等[10] 研究发
现高度近视患者由于后巩膜的扩张造成弧度变形,视网
膜组织受到拉扯及扭曲变形,从而造成神经纤维层损害
及相应的视野的缺失。 椭圆形视盘比圆形视盘发生视野
缺失的比例更大。 随访观察 10a,原视野缺损不断扩大。
而 Wolfing 等 [11]观察到 CD 患者视野检查可出现中心视
野约 5毅的环形暗点。 因此可见高度近视合并 CD 的视野
缺损,虽然临床报告的视野损害的机制不同,但均不同程
度地发现中心暗点、环形暗点、象限性缺损等改变,发生
的部位无特异性,而且检查结果相互重叠。
2. 2 电生理检查摇 Mona[12] 应用多焦 ERG 及全视野 ERG
发现中高度近视与正视患者 ERG 的波幅有显著差异,波
幅随屈光度的增加而降低。 推测与光学、电学、视网膜因
素有关。 可能与视网膜上缩小的图像尺寸及由于眼轴延
长而减少的眼内照明有关,或者与电极与视网膜的距离
较远有关,或者由于视网膜感受器外层的密度降低、功能
下降有关。 Westall 等[13]也证实多焦 ERG 的幅值与近视
度数及眼轴长度呈负相关。 Chen 等[14]应用多焦 ERG 对
近视患者的幅值及潜伏期进行分析,虽然眼轴长度及屈
光度对其有所影响,但仅占 42% 左右,而视网膜感受器
锥细胞本身功能的异常才是导致 ERG 异常的主要原因。
摇 摇 Kretschmann 等[15]发现多焦 ERG 能全面地发现视网
膜的病变,对 CD 的检测上比全视野 ERG 更具有优势。
Reddy 等[6]发现视锥细胞营养不良时,发现全视野 ERG
锥细胞反应波幅明显降低,视杆细胞反应波幅正常或轻
度降低。 多焦视网膜电流图显示黄斑区视锥细胞功能明
显降低。 但也有周围型 CD 的报道,多焦 ERG 显示周边
视锥细胞的损害大于中心部[16]。 Kelly 等[17] 研究发现翻
转图形 VEP 检查对先天性 CD 的患儿的敏感性大于全视
野 ERG,尤其在不配合的儿童早期检测有重大意义。
摇 摇 因此,临床上高度近视特别是病理性近视合并 CD
患者临床电生理的异常,常融合为视锥细胞营养不良的
表现,多焦视网膜电流图表现为中心部的波幅下降大于
周边视网膜。 但高度近视的电生理异常表现为视网膜功
能的弥漫性损害,表现为波幅降低和(或)潜伏期的延
长;而 CD 则表现为明视 ERG 的异常,而暗视 ERG 则正
常或轻度下降,当疾病发展严重时也可表现为暗视 ERG
异常。
2. 3 眼底自发荧光检查 摇 产生自身荧光的主要物质是
RPE 细胞内的脂褐素沉积成的混合物,主要来源于未被
RPE 细胞完全消化的光感受器外节膜盘。 因此,临床上
自身荧光检查可间接检测光感受器细胞的功能及代谢状
态。 Wabbels 等[18]通过对 CD 患者眼底自身荧光图像分
析,可见黄斑区中央呈低荧光,周围可有环状高荧光。 中
央低荧光区与视锥细胞及色素上皮萎缩死亡有关,周围
高荧光可能与脂褐素的堆积有关,相应的 FFA 可见黄斑
区斑驳状透见荧光(窗样缺损)。 Obson 等[19]研究认为黄
斑区自发荧光环的直径增大、密度增高可以说明 CD 变
性的范围在扩大,低荧光的形成是由于视网膜感受器细

胞的感光度的下降,而不是感受器细胞的死亡引起的,同
样发现黄斑中心的暗区及其周围高密度环随疾病的发展
而扩大。 而 Wang 等[20]报道了 1 例反常的 CD 的眼底自
发荧光照相黄斑中心呈高荧光点的表现。
摇 摇 而在高度近视眼则不会出现上述表现,但眼底出现
病理异常时可有与 CD 相类似的表现类型。 Parodi 等[21]

曾报道了 42 例高度近视伴脉络膜新生血管的自发眼底
荧光图像,表现为黄斑区片状高荧光,中心有点状低荧光
区改变,应用 PDT 治疗后在病灶周围出现圆形晕环样改
变。 Sayanagi 等[22]发现黄斑裂孔视网膜脱离的自发荧光
可表现为后极部弥漫性低荧光合并裂孔处高荧光表现。
摇 摇 因此我们可以看出自发荧光眼底图像分析有较好诊
断 CD 的价值,其图像与高度近视有明显不同,但在某些
病理性近视的病例可出现相似的表现,应加以区分。
2. 4 光学相干断层扫描检查摇 Reddy 等[6] 应用 OCT 观察
可见 CD 患者黄斑区因视网膜外层变薄,盘斑束神经纤
维层厚度正常。 Sergouniotis 等[23]应用 OCT 对 12 例儿童
视 CD 患者进行检查并观察,发现视网膜感受器内外节
不连续的反射区,部分病例可见内外节感受器缺失及光
学间隙消失,视网膜外节与视网膜色素复合体异常,所有
黄斑区视网膜变薄。 他研究发现 OCT 的临床表现可以
出现在疾病的早期阶段,可在疾病严重阶段之前发现视
网膜病理改变,有较好的临床诊断意义。 如果在此之前
行基因治疗,可能会取得较好疗效。
摇 摇 而在高度近视眼,Coscas 等[24]应用高清 OCT 研究发
现,高度近视患者脉络膜、巩膜的厚度明显低于轻度近视
及正视眼。 Abbott 等[25]通过动物实验及组织切片观察发
现高度近视的视网膜厚度变薄,变薄出现在视网膜各个
层次之中,而以内网状层、内核层、外网状层变薄最明显,
神经细胞密度降低也出现在视网膜的各个层次中。
摇 摇 高度近视视网膜变薄出现在全层,而且以视网膜内
层更明显,同时可出现脉络膜、巩膜变薄;而 CD 以视网
膜外层及脉络膜变薄更明显。 对于 CD 合并高度近视的
OCT 结果则揉合了这两疾病的表现,比单一种疾病的病
理损害更严重。
2. 5 色觉分析摇 我们知道,视锥细胞主要司视觉及色觉,
CD 的患者色觉异常可表现为全色盲、红绿色盲、单色盲,
但也有报道仅有电生理的异常而无色觉异常的病例[2]。
Xie 等[26]已成功制作了小鼠对中波段敏感基因的突变的
CD 动物模型,造成了小鼠 ERG 的波形异常,并推测可能
与人的色觉缺失有相似之处。 Bonilha 等[27] 从 CD 患者
捐献者的眼球中研究发现,视细胞中视紫质含量正常,而
红、绿、蓝视蛋白的分布异常可能为其致病原因。 而
Mantyjarvi 等[28]对无退行性眼底改变的高度近视患者应
用假同色图等检查发现,发现患者对蓝色异常。 认为系
由于眼轴延长、眼球后极部伸展导致视网膜光感受器的
细微损害所致。
摇 摇 高度近视患者常合并黄、蓝色觉的异常,可能为视网
膜光感受器的细微损害所致;而 CD 患者常表现为全色
盲、红绿色盲、单色盲,是由视网膜感受器视锥细胞的营
养不良所致,晚期可累计视杆细胞,造成严重夜盲及周边
视敏度的下降。
3 总结
摇 摇 综上所述,高度近视合并视锥细胞营养不良在临床
检查如色觉、视野改变、电生理异常、光学相干断层扫描、
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眼底自发荧光有一定的共同性,临床表现相似,也有如畏
光、昼盲、红绿色盲、明视 ERG 熄灭状改变等视锥细胞营
养不良所特有的表现。 而视锥细胞营养不良也可表现为
正常眼底,眼底造影检查无明显改变。 由于两者均有一
定遗传倾向,在疾病的发展中可能会相互促进而加重疾
病的症状。 尤其在遇到高度近视患者出现相关检查异常
时,要注意甄别是其本身的异常,还是有合并 CD 的诊
断,仔细鉴别异同点,努力做到早期发现、早期处理、不漏
诊、不误诊、不误治。
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