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0 引言
摇 摇 先天性无虹膜是一种临床罕见的眼发育性疾病,以全
部或部分虹膜缺失为特征,并伴有其它眼部异常,包括眼
球震颤、白内障、青光眼、中心凹发育不良等,发病形式为
常染色体显性遗传。 另外 1 / 3 的病例是没有家族遗传史
的散发病例[1,2]。
1 临床资料
摇 摇 选自牡丹江医学院红旗医院就诊的一个具有显性遗
传性特点的先天性无虹膜家系,两代共 6 人,其中患者 3
例。 在征得此家系所有成员的同意后,对所有患者进行全
面的体格检查,排除其他疾病,行视力检查并详细记录,复
方托吡卡胺滴眼液散瞳后进行裂隙灯和眼底镜检查,对患
者的混浊晶状体进行数码图像采集。 方法:(1) DNA 的
提取:抽取该家系成员外周血 8 ~ 10mL,在牡丹江医学院
红旗医院以高盐沉淀法提取血液中的 DNA。 紫外分光光
度计和琼脂糖凝胶电泳检测样本 DNA 的浓度和纯度,并
于- 20益 保存备用。 (2) PAX6 基因的突变筛查:根据
PAX6 基因的序列设计 7 对引物(表 1),应用聚合酶链反
应(polymerase chain reaction,PCR )分别扩增 PAX6 基因的
目标片段。 PCR 反应的总体系为:Taq Premix 25滋L,引物
(每个 10nmol / L) 2滋L / 个;模板 DNA(50ng)2滋L;去离子
水补足至 50滋L。 PCR 反应过程为:95益预变性 10min;然
后 30 个循环,每个循环为 94益 变性 30s ~ 1min,50益 ~
60益退火 30s ~ 1min,72益延伸 40s ~ 1min;循环后 72益延
伸 5 ~ 10min。 把 PCR 扩增产物在 15g / L 琼脂糖凝胶上,
恒压 100V 电泳 40min。 在紫外透射仪下观察到目的基因
片段扩增成功,如扩增出目的基因片段的量很好,无杂带
和引物二聚体出现,则继续下面的实验步骤,且避光在冰
上操作。 产物纯化后,测序在华大基因实验室进行,测序
仪的型号为 CEQ8800。 结果:(1)家系特点:系谱调查发
现,该家系患者在两代中均连续出现,而且患者双亲有 1
例发病,其子女中有 1 / 2 患病,男女患病的几率相等,这符
合常染色体显性遗传的特点。 家系中患者共 3 例,其中男
1 例,女 2 例(图 1),对家系成员进行全面的眼科检查,均

图 1摇 先天性无虹膜家系摇 方形代表男性,圆形代表女性,黑色
代表发病的患者,箭头指示为先证者。

图 2摇 先天无虹膜家系先证者裂隙灯下照片。

是双眼发病,呈现虹膜全部缺损(图 2),患者都有不同程

度的白内障,但是晶状体混浊的程度不一,形态也各异;每
个患者不同眼别之间的混浊程度也有不同。 (2)试验结

果:将该家系中所有患者的基因测序结果与网上基因组数

据库对比,发现 PAX6 基因的外显子以及临近的内含子的

剪接位点序列都同 Genebank 提供的序列相同,从而表明

该先天性无虹膜家系并非是由这 PAX6 基因的外显子突

变引起。
2 讨论

摇 摇 PAX6 基因在人类位于 11p13,为一个编码 422 个氨基

酸的转录因子,包括 14 个外显子,其 cDNA 序列包含了一

个庞大的 5蒺 端非编码区(5蒺UT)和大约 750bp 的 3蒺 端非编

码区(3蒺UT),该基因的起始密码位于第 4 外显子,终止密

码位于第 13 外显子[3-5]。
摇 摇 据研究,眼球的发育很大程度上受 PAX6 基因的调

节,PAX6 基因是眼球组织表达的重要控制基因,在发育中

的眼球各种组织中,包括视盘、视泡、视网膜、晶状体和角

膜中都有 PAX6 基因的表达[3,6,7],对组织的演化起重要作

用。 在体表外胚层,PAX6 的表达最初范围很宽,随后局限

于晶状体和鼻基板[6,8]。
摇 摇 PAX6 基因编码转录因子在眼球的发育过程中起重要

作用,其突变通常会导致先天性无虹膜[6,9]。 目前 PAX6
基因数据库中已经收录超过 400 个突变,主要是无义突变

(38% )、移码突变(25. 23% )和剪切突变(15. 3% )导致典

型的无虹膜表型。 错义突变导致的无虹膜较少,占 PAX6
基因突变的 10. 6% ,且临床表型轻。 框内移码突变和连

缀突变最少,均为 5%左右[10]。
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摇 表 1摇 PAX6 引物序列

外显子序号 正向 (5蒺-3蒺) 反向 (5蒺-3蒺) 产物大小 (bp) 退火温度(毅C)
4 TGCAGCTGCCCGAGGATTA GCACCCCGAGCCCGAAGTC 144 65
5 TCCCTCTTCTTCCTCTTCACT GGGGTCCATAATTAGCATC 301 59
5a,6 GCTCTCTACAGTAAGTTCTC AGGAGAGAGCATTGGGCTTA 457 59
7 AATCCACCCACTGTCCCG CCAGCCACCTTCATACCG 542 60
8 TCAGGTAACTAACATCGCA GTTGACTGTACTTGGAAGAA 719 53
9,10,11 GAGGTGGGAACCAGTTTGATG CAAGCCAATCTCTGTAGTGCG 890 52
12 GCTGTGTGATGTGTTCCTCA AAGAGAGATCGCCTCTGTG 245 58
13 CATGTCTGTTTCTCAAAGGG CCATAGTCACTGACTGAATTAACAC 202 58

摇 摇 本研究选择 PAX6 基因的外显子作为侯选基因进行

突变筛查,未发现基因突变。 该家系的突变也可能发生在
其他基因,或者该基因的内含子,有待进一步查找。
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0 引言
摇 摇 泪小管断裂是常见的眼科急诊病之一,如处理不当患

者将出现泪溢症及眼睑畸形。 泪小管断端吻合不仅需要
良好地解剖复位,以减少术后眼睑畸形,而且要求泪道功
能得到恢复。 泪小管断裂吻合术的成功,除了需要术中找
到泪小管鼻侧断端外,支撑物的种类及植入固定方式也是
至关重要的[1]。 我院过去处理这类患者时采用硬膜外麻
醉导管半环状支撑,即一端留在泪小管外,一端经鼻下鼻
道,其上端在面部用胶布粘贴固定或眉弓区缝合结扎固
定,但长期留置易引起泪点外翻、泪点及泪小管撕裂,影响
眼睑外观和泪道的虹吸及导泪功能等。 后来用广州博视
医疗保健研究所特制的医用线形硅胶管取代后,治愈率明
显提高,并发症明显减少,现报道如下。
1 临床资料

摇 摇 选取 1997-10 / 2012-09 我院收治的泪小管断裂伤患
者 148 例 148 眼,其中男 135 例 135 眼,女 13 例 13 眼,年
龄 20 ~ 50(平均 35)岁。 受伤原因:拳击伤、摔伤、碰伤、车
祸伤、玻璃划伤等。 受伤到接受手术时间 2h ~ 2d,平均
1郾 04d,多数在伤后 2h 内接受治疗。 泪小管损伤情况:右
下泪小管断裂 65 例 65 眼,左下泪小管断裂 83 例 83 眼。
患者以庆大霉素 8 万 U 加入生理盐水后冲洗伤口,清理伤
口内异物,常规消毒后,结膜表面麻醉,患者均为筛前神
经、滑车下神经、眶下神经阻滞麻醉,以免周围组织肿胀影
响手术操作。 泪小管断端的寻找:术前在裂隙灯下按泪道
的解剖路径寻找鼻侧断端,一般在泪阜下缘容易找到,呈
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