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A x e n f e l d — R i e g e r 综 合 征 1 例

郭 长 锋 孙 长 文 王 勤 美 孙 传 宾

患 者 ， 男性 ，
6 0 岁 。 因双 眼视 物渐进 不 清 2 年 、 加重 2 个

月来诊 。 患 者父 母 非 近 亲 结 婚 ， 无 家族 眼 病史 。 体格 检 查 ：

牙 齿 和 面 部未见 发育异 常 ， 四指趾 无 畸形 。 专科检查 ：视 力 ：

右 眼 0 ． 2 5
，左 眼 0 ． 1

， 眼球各方 向运 动正 常 ， 眼位正 。 眼表 未

见 明显 异 常 。 右 眼 中央 区 角膜 透 明 ，
K P ( 一 ) ， 鼻侧周 边 角膜

后 部可 见 与 角膜缘平行 的环形 白线 ，前 房 深 度正 常 ， 房水 清 ，

瞳孔 尚圆 ， 下 方 虹 膜 严 重 萎缩 并 在 下 方 可 见 两 处 狭 长 的 裂

孔 ， 裂孔边 缘 色素膜外 翻 ， 晶状 体混浊 ( Co N
2

P
o ) ，玻璃 体无 明

显 混 浊 ， 眼 底 检查 ：视 盘 边 界 清 ， 橘红 色 ，
C／D 约 为 0 ． 2

，
A ／V

= 2 ：3 ， 黄斑 中心 凹反 光欠 清 。 左 眼 角膜透 明 ， 周 边 可 见 类 似

右 眼 的环 形 白线 ， 角膜 内皮可 见 孤 立 的几 个 羊脂 状 K P
， 前房

中深 ， 房水 清 ， 瞳孔 圆 ， 瞳孔 缘色 素外 翻 ， 下 方虹 膜 基 质 缺 损

严 重仅剩色 素上 皮层 ( 图 1 ) ， 晶状 体混 浊 ( C o N
：

P
o ) ， 玻璃 体

无 明显 混 浊 。 眼底检查 ：视 盘边 界 清 ， 橘红 色 ，
C／D 约 为 0 ． 2

，

A ／V = 2 ：3 ， 黄斑 中心 凹 反 光欠清 。 眼压 ：右 眼 1 3 ． 7 m m H g ( 1

m m H g = 0 ． 1 3 3 k P a ) ， 左 眼 2 4 ． 3 m m H g 。 辅 助 检 查 ：房 角 镜

检 查 ：双 眼 虹 膜周边部平 坦 ，周边 房角前 粘 连 色 素沉 着 ， 可 见

虹 膜样组 织 条带 自虹 膜周边 附着 于 S c h w a l b e 线 上 ( 图 2 ) ， 小

梁 网结构可 见 ，部分可 见 巩 膜 突 ，虹 膜根部 附着前移 ，增厚

O

胡 I 左 眼 角膜周边 可 见后胚胎环 ，下方虹膜基 质萎缩

圈 2 右 眼 房 角前 粘 连 ， 虹 膜 样 组 织 条 带 自虹 膜 周边 附着 于

S c h w a b l e 线上
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和 突起 的 S c h w al b e 线前移 ， 通 常称 为角膜后 胚 胎环 ( p o s t e r i -

0 1
"

e m b r y o t o x o n ) ；眼部 B 超提 示 ：双 眼玻璃 体轻 度浑 浊 ；角 膜

内皮镜检查 ：角膜 内皮 数 目和 形 态 无 明 显 异 常 ；全 自动视 野

检 查 ：双 眼无 明显 异常 。 根 据病史 和专科检查 诊 断为 ( 1 ) A x —

e n f e l d ． R i e g e r 综合征 ；( 2 ) 双 眼 并 发性 白 内障。 患 者行
“

左 眼

小 切 口 白内障囊外摘 除联 合人 工 晶状 体植 入 术
”

， 手 术顺 利 ，

术后 视 力为 0 ． 5
，术后 1 个 月 最佳矫 正 视 力为 0 ． 6 。

讨 论 ：A x e n f e l d ． R i e g e r 综合征是指双 眼 发 育性 缺 陷 ， 伴有

或者不 伴有全 身发 育异 常 的一 组 发育性 疾 病
⋯

。 临 床上 发

病 比较少 见 ，且 多数有 家族史 。 本综合征 是 一 种 比较 罕 见 的

染 色体遗传性 疾病 ， 多为显 性 遗传 ， 但也 有 散发病例报道
” 0

。

发生基 因突变 的染色体位点主要 P I T X 2 、 F O X C l 和 P A X 6
，合

并 有 眼 外 发 育 异 常 的患 者 常 由于 P I T X 2 基 因 突变 引起
” 0

。

临床上 约 5 0 ％ 的 患 者发 生 青 光 眼 ， 且 较 多 见 于 婴 幼 儿 和 儿

童
心 】

。 如仅有 角膜 和房角 的改变称 A x e n f e l d 异 常 ， 如还 有 虹

膜 的病变 ， 则称 R i e g e r 异常 ， 如伴有 限 外 的发 育 缺 陷 ， 则称 为

A x e n f e l d ． R i e g e r 综合 征 。 近 年来 的研 究认 为两 种发 育 缺 陷是

同一 起 源 的不 同程 度 表 现 ， 因此 S h i e l d 等 又 统 称其 为 A x e n -

f e l d ． R i e g e r 综合征
” 0

o

本例为 一 老年患 者 ， 没 有 家 族病史 ， 又 不 伴 有 眼外 发 育

异 常 ，但 患者有 明显 的后 胚 胎 环 ， 有 典 型 的房角 和 虹 膜异 常

改变 ， 为轻度 R i e g e r 异常 。 临床上 它 和 虹 膜 角膜 内皮综合征

有着类似房角和 虹 膜改 变 ， 如广泛 的虹 膜周 边 前 粘 连 、 虹 膜

裂孔 、 基 质 萎缩 、 色 素膜 外 翻等 ， 但后 者 无 遗传倾 向 ， 临床 上

几 乎是单 眼 发病 ， 而 且 角膜 内皮 有数 目和 形 态 的异 常 ， 本 患

者 为双 眼发病 ，且 角 膜 内皮 数 目和 形态 无 明显 异 常 ， 故 可 与

之 相鉴 别 。 患 者左 眼 眼 压 增高可 能 和 周边 房角粘连 有关 ， 当

然 也 有 可 能 和 小梁 网及 S c h l e m m 管发 育不 全 有 关
口 0

。

目前 尚无 有效 的治疗 方 法 ， 主要 是 针 对 并 发症 的 治 疗 ，

如继 发青光 眼 可 以按 照 开 角型 青光 眼治疗 ；并 发性 白内障的

患 者在 监测 眼压 的情况下 可 以行 白内障手术治疗 。
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