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【摘要】　目的　分析先天性角膜混浊（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｃｏｒｎｅａｌｏｐａｃｉｔｉｅｓ，ＣＣＯ）患儿的临床特征，
为其诊断及治疗提供依据。方法　回顾性分析２０１７年１月１日至１２月３１日在我院接受
手术治疗的ＣＣＯ患儿的临床资料，包括ＣＣＯ患儿一般特征及临床分类、患病单双侧、相关
的眼部和全身异常、病理改变和接受的治疗等资料。结果　本研究纳入６６例（９３眼）ＣＣＯ
患儿，其中年龄３～３６（１３．１１±９．６３）个月，３９例（５９．１％）为单眼患病，最常见的临床类型
是Ｐｅｔｅｒｓ异常（３２例，４８．５％）和角膜巩膜化（１５例，２２．７％）；虹膜粘连（６１眼，６５．６％）和
白内障（２２眼，２３．７％）是两种最常见的眼部异常；５例（７．６％）患儿出现全身异常，包括生
长迟缓（４例）和先天性脑缺陷（１例）。９３眼中８５眼（９１．４％）进行了穿透性角膜移植术，
６眼（６．５％）进行了板层角膜移植术。结论　年龄≤３岁的 ＣＣＯ患儿中最常见的临床类
型为Ｐｅｔｅｒｓ异常及角膜巩膜化；除角膜混浊外，ＣＣＯ患儿还可能存在虹膜粘连、白内障等
眼部异常或生长迟缓等全身异常；穿透性角膜移植术为治疗ＣＣＯ的主要手术方法。
【关键词】　先天性角膜混浊；虹膜粘连；Ｐｅｔｅｒｓ异常；穿透性角膜移植术
【中图分类号】　Ｒ７７９．６

先天性角膜混浊（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｃｏｒｎｅａｌｏｐａｃｉｔｉｅｓ，ＣＣＯ）是一种儿童罕见但后
果严重的致盲性眼病［１３］。ＣＣＯ发病率约为１．４‰，即使在行穿透性角膜移植
手术的患儿中也仅有１３％是由 ＣＣＯ引起的［４］。ＣＣＯ临床表现各异，存在多
种临床类型，除角膜混浊外还存在多种眼部及全身异常的情况［５６］。如果得不

到正确的诊疗，ＣＣＯ将导致不可逆性的形觉剥夺性弱视，严重影响患儿的视
觉发育以及整体发育［７８］。因此，早期发现、正确判断并识别其眼部及全身异

常对于ＣＣＯ的诊断及治疗具有重要的临床意义［９］。我们对北京同仁医院收

治的ＣＣＯ患儿的临床特征，包括病因、相关的眼部和全身异常、手术方法和病
理变化进行总结，为其诊断和治疗提供参考依据。

１　资料与方法

１．１　一般资料　回顾性分析。２０１７年１月１日至１２月３１日在北京同仁医
院角膜病病房接受手术治疗的 ＣＣＯ患儿共１１６例，
将年龄＞３岁和因外伤等非先天性原因（如产伤）引
起的角膜混浊、既往角膜移植手术排斥为原因就诊

的ＣＣＯ患儿（共５０例）除外，最终纳入６６例患儿。
１．２　方法　所有患儿通过裂隙灯及眼底镜观察眼前
节及眼后节情况，对于角膜混浊明显无法进行判断

者，借助 Ｂ型超声和超声生物显微镜（ｕｌｔｒａｓｏｕｎｄ
ｂｉｏｍｉｃｒｏｓｃｏｐｅ，ＵＢＭ）检查帮助术前评估。所有患儿均
行手术治疗，对所有行穿透性角膜移植术（ｐｅｎｅｔｒａｔｉｎｇ
ｋｅｒａｔｏｐｌａｓｔｙ，ＰＫ）患儿的病变角膜组织进行病理学检
查。分析患儿的临床及病理特征和治疗方法。

２　结果

２．１　一般特征　本研究共纳入了６６例（９３眼）ＣＣＯ
患儿，其中，男３４例（５１．５％），女３２例（４８．５％）；年
龄３～３６（１３．１１±９．６３）个月；３９例（５９．１％）为单眼
患病，２７例（４０．９％）为双眼患病。

２．２　临床分类　结合传统的ＳＴＵＭＰＥＤ法及最新的
Ｎｉｓｃｈａｌ法对 ＣＣＯ患儿进行临床分类，以术前裂隙
灯、Ｂ型超声及 ＵＢＭ等检查结果为分类依据，并以
术中情况及术后病理情况进一步验证，结果见表１。
最常见的临床类型为Ｐｅｔｅｒｓ异常（４８．５％，图１）和角
膜巩膜化（２２．７％）。

表１　ＣＣＯ患儿的临床分类情况 （例）

临床分类
患儿例数

（例／％）
单眼患

者／例
双眼患

者／例

Ｐｅｔｅｒｓ异常 ３２（４８．５％） １５ １７
角膜巩膜化 １５（２２．７％） １４ １
先天性青光眼 ２（３．０％） １ １
小眼球 ２（３．０％） － ２
先天性角膜葡萄肿 １（１．５％） － １
ＡｘｅｎｆｅｌｄＲｉｅｇｅｒ综合征 １（１．５％） － １
先天性角膜内皮失代偿 １（１．５％） － １
特发性角膜混浊 １２（１８．２％） ９ ３
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图１　４个月的Ｐｅｔｅｒｓ异常患儿眼部检查图　Ａ：裂隙灯弥散光检查显示角膜部分混浊并且瞳孔不可见；Ｂ：ＵＢＭ检查可见点状虹膜角膜粘连；
Ｃ：Ｂ型超声检查未发现明显的眼内异常；Ｄ：术中证实存在虹膜和病变角膜点状前粘连

２．３　局部及全身异常　虹膜角膜粘连（６１眼，
６５６％）和白内障（２２眼，２３．７％）是最常见的眼部
异常，大部分出现在分类诊断为 Ｐｅｔｅｒｓ异常的患儿
中。５例（７．６％）患儿存在全身异常，包括生长迟缓
（４例）和先天性脑缺陷（１例）。见表２。
２．４　治疗及随访情况　所有患儿均接受手术治疗，
手术方式分布见表３。其中８５眼（９１．４％）接受了
ＰＫ，包括单纯ＰＫ（７４．２％）和ＰＫ联合白内障囊外摘
出术（１７．２％）。

截止到２０１９年５月，瞳孔再造及板层角膜移植
手术成功率均为１００％，未发现严重的术后并发症发
生。部分患儿ＰＫ术后出现了植片排斥反应（１９眼，
２２．４％）、青光眼（１５眼，１７６％）、角膜上皮持续性
缺损（８眼，９．４％）及视网膜脱离（１眼，１．２％）等并
发症。

２．５　病理检查结果　对所有ＰＫ术后切除的病变角
膜组织进行了病理学检查，ＨＥ染色后发现有３种典
型的病理学表现：角膜内皮层及后弹力层缺失或不

连续（５９眼，６９．４％）、角膜基质层内可见新生血管
（７眼，８．２％）、角膜基质层内可见色素颗粒沉着（５
眼，５．９％）。见图２。

表２　ＣＣＯ患儿眼部及全身异常情况分布
异常情况 ｎ 说明

眼部异常 （眼，％）
　虹膜角膜粘连 ６１（６５．６％） ４４眼（７２．１％）见于Ｐｅｔｅｒｓ异常

　白内障 ２２（２３．７％） 多见于Ｐｅｔｅｒｓ异常及特发性角膜混浊
　虹膜新生血管 ２（２．２％） 见于Ｐｅｔｅｒｓ异常及小眼球
　脉络膜缺损 ４（４．３％） ３眼（７５．０％）见于特发性角膜混浊

　晶状体脱位 ３（３．２％） 见于Ｐｅｔｅｒｓ异常、特发性角膜混浊及ＡＲ综合征
　视盘水肿 ２（２．２％） 见于Ｐｅｔｅｒｓ异常

　视网膜脱离 １（１．１％） 见于ＡＲ综合征
　永存原始玻璃体增生症 ３（３．２％） １眼（３３．３％）见于Ｐｅｔｅｒｓ异常
全身异常 （例，％）

　生长迟缓 ４（６．１％） 见于Ｐｅｔｅｒｓ异常及特发性角膜混浊
　先天性脑缺陷 １（１．５％） 见于ＰｅｔｅｒＰｌｕｓ综合征

注：ＡＲ综合征即ＡｘｅｎｆｅｌｄＲｉｅｇｅｒ综合征

表３　ＣＣＯ患儿手术方式分布 （眼）

手术方式 眼数（眼／％） Ｐｅｔｅｒｓ异常 角膜巩膜化 先天性青光眼 小眼球 先天性角膜葡萄肿 ＡＲ综合征 先天性角膜内皮失代偿 特发性角膜混浊

板层角膜移植手术 ６（６．５％） － － － － － － － ６
单纯ＰＫ ６９（７４．１％） ４２ １４ ３ ２ ２ － ２ ４
ＰＫ＋白内障囊外摘出术 １６（１７．２％） ５ ２ － ２ － ２ － ５
瞳孔再造 ２（２．２％） ２ － － － － － － －

图２　ＣＣＯ患儿病变角膜的三种典型病理学表现　Ａ：角膜内皮层及后弹力层缺失或不连续（×２００）；Ｂ：角膜基质层内可见大量新血管，角膜
组织水肿，细胞排列不规则且松散（×２００）；Ｃ：角膜内皮层及后弹力层缺失，基质层内可见色素颗粒沉着（×４００）

３　讨论

尽管ＣＣＯ在新生儿中的发病率极低，但考虑到
它是一种严重的致盲性眼病，为避免患儿出现不可

逆转的视觉及全身发育异常，临床医师对患儿进行

准确的临床特征判断、及时且恰当的治疗是非常重

要的［１２，１０］，包括通过询问详细病史和观察临床表现

来确定ＣＣＯ的分类，通过恰当的检查方法排除眼部
和全身异常，并通过考虑多种因素最终给予个性化

治疗（药物治疗或手术治疗）。
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本研究中，ＣＣＯ男女比例约为１．１１．０，未见
明显性别差异，这与之前的研究结果相似［１０１１］。６６
例患儿中双眼患病比例为 ４０．９％，此数据远低于
Ｓｈｉｇｅｙａｓｕ等［１１］的研究结果（７３．６％），Ｓｈｉｇｅｙａｓｕ
等［１１］的研究对象限定了只选择发生眼前段异常的

ＣＣＯ患儿，而排除了本研究中以单眼患儿为主的特
发性角膜混浊这一类患儿，故考虑此差异与研究对

象的选择有关。对于 ＣＣＯ患儿单、双眼患病评估的
重要性在于其提示了术后视力的预后情况。Ｌｉｎ
等［１２］的研究发现，在进行 ＰＫ的 ＣＣＯ患儿中，双眼
患病患儿视力恢复优于单眼患病患儿。所以临床上

如果患儿为双眼患病，我们会强烈建议患儿尽早进

行角膜移植手术，而当患儿为单眼患病时，我们会综

合考虑并在患儿家属明确预后结果的情况下作出

判断。

对ＣＣＯ临床分类的研究结果表明，Ｐｅｔｅｒｓ异常
（４８．５％）、角膜巩膜化（２２．７％）和特发性角膜混浊
（１８．２％）处于前三位，约占总人数的８９．４％。这与
Ｒｅｚｅｎｄｅ等［１０］的研究结果（７３．７％）类似，但疾病所
占比例排名略有差异，可能与我们所选择的研究对

象均为入院手术治疗的患儿，部分于门诊就诊未进

行手术治疗（药物或观察）的角膜巩膜化患儿未被计

算在内有关。

本研究６６例患儿中约有７．６％的患儿合并全身
异常，多数为合并生长迟缓，其原因可能与基因异常

表达有关，同时也可能与患儿自幼视力发育不佳、认

知程度差影响其他系统（如运动系统、神经系统等）

发育有关［８，１３］。眼部合并症多发生于 Ｐｅｔｅｒｓ异常的
患儿，包括虹膜粘连、白内障等，这也验证了 Ｐｅｔｅｒｓ
异常可能是一种胚胎间叶细胞层发育异常导致的疾

病这一说法［１４］。在评估眼部合并症时，我们发现术

前进行ＵＢＭ检查是非常必要的，它不仅可以帮助我
们进行ＣＣＯ的临床分类，同时还可以预知术中可能
出现的问题，如虹膜粘连、晶状体前粘连等，帮助设

计手术方案［１５］。

手术方式方面，从我们的研究结果中可以看出，

大部分的患儿都进行了ＰＫ（９１．４％），包括单独的ＰＫ
及ＰＫ联合白内障囊外摘出术。虽然 ＰＫ被认为是
治疗ＣＣＯ视力问题的最终解决方法，但是考虑到婴
幼儿自身特殊的解剖特点以及 ＰＫ存在的诸多并发
症等，众多研究表明，并非所有患儿都需要进行 ＰＫ，
且并非手术时间越早越好［１６１７］。这与我们研究中遵

循的手术指征一致。一般来说，我们建议进行角膜

移植手术的指征是在进行药物散瞳后角膜混浊区域

仍遮挡瞳孔区且不能透见瞳孔区，即非手术治疗无

法做到使光线到达视网膜刺激视觉发育的情况下，

我们会建议进行角膜移植手术。对于无角膜移植手

术指征的患儿，如果角膜不透明区域有限，外周角膜

清晰且没有白内障，我们选择瞳孔重建作为角膜移

植的替代方案。如果患儿的情况允许，我们甚至选

择药物治疗（例如阿托品散瞳）而不是手术治疗。

所有进行角膜移植手术的患儿在角膜植片情况

稳定的条件下，后续都被转诊至小儿屈光专科进行

了专业的弱视训练。在条件允许的情况下对患儿进

行了框架眼镜的配戴来配合弱视训练，尤其是接受

联合白内障摘出但并未进行人工晶状体植入的

患儿。

本研究存在部分局限性，尚待进一步完善。首

先，由于国情及经济、技术等原因，我们并未对研究

对象进行相关的基因检测，仅针对临床特征、术中表

现及组织病理学结果进行了分类，未完全按照目前

国际上较新的Ｎｉｓｃｈａｌ法［５６］进行进一步表型基因型
分类。其次，考虑到我们的随访时间比较短，且角膜

移植手术患儿复诊间隔为２～３个月，故我们的随访
数据仍在不断变化，术后患儿视功能恢复情况尚需

长期随访资料进一步完善。

综上所述，本研究结果表明，ＣＣＯ患儿表现多
样，未见明显性别差异；在≤３岁患儿群体中 Ｐｅｔｅｒｓ
异常是最常见的类型；处理方式主要以角膜移植手

术为主，但要充分考虑角膜移植手术的必要性，合理

选择最终治疗方法。当 ＣＣＯ诊断明确时，要选择恰
当的辅助检查手段，以便发现其可能合并的眼部或

全身异常，及时给予患儿家属专业的咨询及建议。
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