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Abstract
誗AIM: To investigate the clinical characteristics, surgical
outcome and curative effect of congenital fibrosis of the
extraocular muscles (CFEOM) .
誗METHODS: The eye exam of members in a Chinese
family with CFEOM includes visual acuity, intraocular
pressure, dilated fundus exam, extraocular muscle
function test, orbital CT scan, and ultrasound. We did
extraocular muscle surgery or frontalis suspension
procedure for affected subjects in the family.
誗RESULTS: The incidence of CFEOM in this family was
31%. All patients were affected bilateraly with symptom
of congenital eye movement disorder, ptosis, hypotropia,
perverted convergence on upgaze and chin up head
position. As the age grows, the diseases worsen
unobviously. No other systemic disorder was found.
Surgical treatment improved the anomalous head position
although the ocular movement disorder preserved.
誗CONCLUSION: The pattern of inheritance in our serial
patients are autosomal dominant. Surgery can improve
chin up head position and cosmetic appearance.
However, the eye movement deficiency cannot be
improved.
誗 KEYWORDS: genealogy; fibrosis of extraoclar
muscle; surgery
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摘要

目的:探讨家族性先天性眼外肌纤维化的临床特点、手术

治疗方法及疗效。
方法:对先天性眼外肌纤维化家系成员进行眼部的各项检

查,包括:视力、眼压、眼底、眼外肌功能、眼眶 CT、双眼 B
超等检查,并对部分患者行斜视矫正术及额肌悬吊术。
结果:该家系眼外肌纤维化发病率为 31% 。 该家系各患

者均双眼受累,自幼表现为眼球运动障碍、上睑下垂,眼球

位于下转位,向正前方注视时伴有异常辐辏,向前注视抬

下颌。 随年龄增长病情加重不明显。 其他全身系统器官

未见异常。 经手术治疗,下颌上抬及外观可获得明显改

善,眼球运动改善不明显。
结论:该家系具有常染色体显性遗传特征。 通过手术治疗

可改善头位及外观。 眼球运动无明显改善。
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0 引言

摇 摇 先天性眼外肌纤维化综合征(congenital fibrosis of the
extraocular muscles,CFEOM),为一种先天遗传性的眼外肌

功能障碍,是一种颅神经异常导致的疾病。 国内曾见多家

报道眼外肌及眼运动神经影像学研究。 发现眼外肌及各

眼运动神经发育不良[1 , 2]。 临床较为少见,手术经验不

多。 我们自 2010 年对同一个家系数例患者进行了手术治

疗,疗效较为满意且稳定。 现进行回顾总结,探讨本病临

床特点、手术治疗方法,为临床工作提供依据。
1 对象和方法

1. 1 对象 摇 收集回顾 2010 年至今于我院就诊并随访的

CFEOM 患者 3 例,均为同一家系患者,就诊年龄为 5 ~ 30
岁。 详细资料见表 1。
1. 2 方法摇 常规检查患者全身情况,检查双眼矫正视力

(采用国际标准视力表)前节、后节视网膜以及眼外肌情

况,行局部麻醉下牵拉试验,测量睑裂高度及提上睑肌肌

力,对各个诊断眼位进行拍照,对异常运动录像。 记录患

者姓名、性别、出生年月及症状。 并进行遗传学调查(图 1)。
并给予域2、芋1行斜视矫正术,手术量如下:域2 行右眼下

直肌平行后徙 9mm。 左眼下直肌平行后徙 9mm 及上直肌截
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摇 摇 摇 摇 摇 表 1摇 患者临床表现

病例
矫正视力

右 左

睑裂宽度(mm)
右 左

提上睑肌力(mm)
右 左

下颌上抬 异常辐辏 牵拉试验

域1 0. 6 0. 4 4. 5 4. 5 0 0 + + +
域2 0. 3 手动 4. 0 2. 0 0 0 + + +
芋1 不配合 4. 5 4. 5 0 0 + + +

图 1摇 CFEOM患者系谱图。

除 4mm,双眼 Lockwood蒺s 韧带与下直肌附着点少量缝合。
术前下斜约 30毅,术后下斜约 8毅。 斜视术后 15d 行左眼额

肌悬吊术,分离宽约 2. 5cm 额肌瓣与睑板间断悬吊 3 针,
调整缝线松紧度,见上睑缘位于瞳孔上缘处结线缝合切

口,予睑裂涂红霉素眼膏。 7d 后拆线。 双眼睑裂对称,下
颌上抬明显减轻(图 2)。 芋1全身麻醉下行双眼下直肌平

行后徙 7mm,将 Lockwood蒺s 韧带与下直肌附着点少量缝

合。 术前下斜约 20毅,术后下斜约 5毅,下颌上抬明显减轻。
术后 3mo 复查下斜约 8毅(图 3)。
2 结果

2. 1 遗传学特征 摇 本家系无近亲结婚史,三代均有患者,
无性别差异。 每位患者双亲中均有患者而未患病者后代

则无患者。 患者同胞发病率约为 50% 。 以上特点符合常

染色体显性遗传特点[3]。
2. 2 临床特征摇 (1)全身情况:家系中各患者均未发现全

身其他系统器官异常。 (2)眼球运动:眼球固定于下方,
瞳孔上缘与角膜上缘中点,位于内外眦连线,垂直运动缺

如,水平运动微弱,伴有钟摆样快频率 10毅 ~ 15毅幅度水平

眼球震颤。 企图正前方注视时伴有异常集合。 牵拉试验:
各方向牵拉均有阻力,尤其向上牵拉阻力明显。 存在抬下

颌代偿头位。 (3)眼睑情况:各患者均有上睑下垂,Bell 征
(–)。 其中域2患者双眼上睑下垂不对称,其余患者双眼

上睑下垂对称。 (4)双眼眼内检查:双眼前节及后节检查

均未见明显异常。
2. 3 手术方法及特点摇 本家系 2 例患者行手术治疗,本手

术手术方法以肌肉后徙为主,主要减弱双眼下直肌,其中

域2患者双眼下斜程度差别较大,又对其左眼上直肌行缩

短术。 斜视手术中见下直肌挛缩严重,肌肉弹性差(芋1尚

有一定弹性)肌肉勾取及缝合操作困难。 术中注意分离下

直肌与节制韧带以及周围组织联系,下直肌固定于巩膜表

面后,将 lockwoods 韧带与下直肌附着点少量缝合(为避免

下睑退缩,但不可缝合过多,否则影响手术效果)。 域2 患

者行左眼额肌悬吊术,将上睑悬吊至与右眼基本对称高

度,仅达瞳孔上缘。 术后患者下颌上抬明显改善,域2下颌

图 2摇 CFEOM患者域2 摇 A:术前;B:术后。

图 3摇 CFEOM患者芋1 摇 A:术前;B:术后。

上抬及外观均有明显改善,术后随访疗效稳定。
3 讨论

摇 摇 CFEOM 为一种先天遗传性的眼外肌功能障碍,是一

种颅神经异常导致的疾病,临床罕见。 于 1840 年首次被

发现,其发病率为 230000 颐1[4],且伴有全身其他系统器官

异常,如:CFEOM1 可伴有少年性白发我国曾报道两家

系[5,6],另外还有些伴有,如 Marcus Gunn 颌动瞬目现象[7]

和皮肤色素减少等。 目前研究 CFEOM 包括至少三种类型

的斜视综合征 ( CFEOM1,CFEOM2,CFEOM3) [8,9]。 (1)
CFEOM1 表现为先天性非进行性限制性眼外肌病伴有双

眼上睑下垂。 眼球固定于下转位至少 10毅,且上转不能过

中线,水平运动可不同程度受限。 此型最常见,为常染色

体显性遗传完全外显性。 发病机制是遗传缺陷引起的眼

外肌功能异常和发育所必需的轴突传递分子异常。 致病

基因为 K IF21A 位于 12 号染色体 12p11. 2 -q12 区域的

FEOM1 位点[10]。 (2)CFEOM2 表现为双眼先天性非进行

性限制性眼外肌病,双眼上睑下垂,垂直眼位正位、轻度上

斜或下斜视,眼球垂直方向运动严重受限。 部分患者瞳孔

小,对光反应迟钝。 为常染色体隐性遗传。 致病基因

PHOX2A 位于 11 号染色体 11q13. 2 区域的 FEOM2 位

点[10]。 (3)CFEOM3 表现为先天性非进行性限制性眼外

肌病,主要累及动眼神经所支配的肌肉,临床表现多样。
常为双侧或单侧上睑下垂、一侧或双侧下斜视、正位或上

斜视。 原水平眼位为正视、内斜或外斜视。 垂直方向眼球

运动不同程度受限,水平眼球运动可以正常或不同程度受
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限。 牵拉试验可见各方向受限。 为不完全外显的常染色

体显性遗传。 遗传位点位于 16 号染色体 6q24. 2 -q24. 3
上 5. 6cM 范围内的 FEOM 3 位点[11,12]。 本家系表现更符

合 CFEOM1 表现。
摇 摇 CFEOM 目前基因及影像方面研究较多。 关于治疗,
目前保守治疗及手术治疗联合应用,但以手术治疗为主。
王丹等[13]建议:保守治疗,主要是针对屈光不正、弱视及

有暴露性角膜炎风险的患者。 分别予以尽早矫正屈光不

正、行弱视治疗及使用保护角膜和眼表组织的润滑剂保护

角膜。 综合上述治疗,以取得最佳视力。 Yazdani 等[14] 主

张手术治疗时应注意:(1)术前行被动牵拉试验评估眼外

肌受累情况;(2)所有下斜视眼均行下直肌后徙术。 后退

量是 6 ~ 10mm,具体手术量依据下斜视的程度和肌肉紧张

度而定。 同时充分松解节制韧带、肌间韧带和其周围纤维

结构。 (3)双侧水平斜视患者同时行水平眼肌后徙 / 缩短

术,矫正水平斜视。 (4)上睑下垂手术宜保守,以减少暴

露性角膜炎风险。 本家系患者斜视以限制因素为主,且眼

外肌存在广泛麻痹。 因此手术设计主要为肌肉减弱,行超

常量后徙,并将 Lockwood蒺s 韧带与下直肌附着点少量缝

合,减少下睑退缩。 缝合 Lockwood蒺s 韧带少量即可,否则

影响手术效果。 因提上睑肌无力,上睑下垂矫正术行额肌

悬吊术。 Bell 现象不存在为避免暴露性角膜炎,手术量以

暴露瞳孔即可[15]宜保守。
摇 摇 本家系患者术后代偿头位及外观明显改善,手术取得

预期效果,疗效稳定。 手术治疗为一种有效地治疗手段。
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