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黏 多糖 蓄 积 病 角膜 共 焦 激 光 显 微 镜 表 现 一 例

蔡 鸿 英 高 建 民

患 儿 ， 女 ，
6 岁 。 双 眼 渐 进 性 黑 眼 球 发 灰 、 视 物 模 糊 3 年 。

患 儿 为 第 二 胎 足 月 顺 产 ， 母 妊 娠 期 无 异 常 ， 父 母 非 近 亲 结 婚 ， 无

相 关 家 族 史 。 患 儿 黏 多 糖 试 验 1 ： 8 稀 释 阴 性 ， 确 诊 为 黏 多 糖 蓄

积 病 I 型 。 全 身 及 眼 部 检 查 ：身 高 9 6 e m
， 体 重 1 5 ． 5 k g ， 较 同 龄

儿 童 生 长 发 育 明 显 慢 。 智 力 正 常 ， 听 力 稍 减 退 ， 头 大 呈 舟 状 ， 鼻

梁 低 平 ， 唇 厚 ， 表 情 略 淡 漠 ， 颈 短 ， 脊 柱 无 明 显 后 突 ， 鸡 胸 。 双 肺

部 呼 吸 音 清 ， 心 律 齐 ， 心 率 9 6 次 ／m i n
， 心 前 区 可 闻 收 缩 期 杂 音 ，

腹 部 轻 度 膨 隆 ， 肝 肿 大 ， 肋 下 2 e m ；爪 形 手 。 双 眼 视 力 0 ． 0 3
， 不

能 矫 正 。 眼 睑 正 常 ， 睑 裂 高 度 6 m m
， 角 膜 横 径 1 1 m m

， 纵 径

卜：
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图 1 双 眼 外 观 像 ：角 膜 乳 状 混 浊

1 0 m I l l
． 呈 均 匀 乳 状 混 浊

( 图 1 ) ， 角 膜 增 厚 ， 隐 见 前

房 深 度 正 常 ， 瞳 孔 直 径

3 m m
， 对 光 反 射 存 在 ， 晶 状

体 及 眼 底 无 法 窥 见 。 海 德

堡 H R T — BI 角 膜 共 焦 激 光 显

微 镜 检 查 见 角 膜 上 皮 层 厚

度 双 眼 均 约 3 5 ¨ m
， 角 膜 上 皮 细 胞 多 为 亮 细 胞 ， 呈 六 角 形 ， 排 列

疏 松 ， 欠 整 齐 ( 图 2 ) ， 胞 体 内 可 见 沉 积 物 。 角 膜 基 质 层 厚 度 右

跟 约 5 9 3 岬 ，左 跟 约 5 6 0 ／x m ， 基 质 层 细 胞 可 见 形 状 不 规 则 的 强 反

光 沉 积 物 以 及 粗 大 的 胶 原 纤 维 ， 基 质 细 胞 失 去 正 常 结 构 ( 图 3 ) ，

神经 纤 维 纤 细 或 显 示 不 清 ( 图 4 ) 。 角膜 内皮 细 胞 不 能 显 示 图像 。

讨 论 ：黏 多 糖 蓄 积 病 根 据 其 临 床 表 现 、 生 化 特 征 和 遗 传 方

式 分 为 7 型 及 4 个 亚 型 。 本 病 为 分 解 障 碍 致 黏 多 糖 蓄 积 所 致 ，

各 型 黏 多糖 病 均 由特 异 的 酶 先 天 缺 乏 所 致
⋯

。 临 床 上 以 I 型

和 Ⅳ 型 常 见 。 I 型 黏 多 糖 病 的 患 者 是 由 于 体 内 缺 乏 Ot — L 一 艾 杜

糖 醛 酸 苷 酶 所 致 ， 包 括 3 个 亚 型 ： M P S I H ( H u r l e r 综 合 征 ) 、

M P S I s ( S c h e i e 综 合 征 ) 、 M P S H ／S ( H u r l e r — S c h e i e 综 合 征 ) ， 为

图 2 角 膜 共 焦 激 光 显 微 镜 下 角 膜 上 皮 细 胞 表 现 ( × 8 0 0 ) A ：正 常

儿 童 B ：本 例 患 儿
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图 3 角 膜 共 焦 激 光 显 微 镜 下 角 膜 上 皮 细 胞 表 现 ( × 8 0 0 ) A ： 正 常

儿 童 B ：本 例 患 儿
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图 4 角 膜 共 焦 激 光 显 微 镜 下 角 膜 上 皮 细 胞 表 现 ( × 8 0 0 ) A ：正 常

儿 童 B ：本 例 患 儿

常 染 色 体 隐 性 遗 传 。 角 膜 混 浊 与 硫 酸 皮 肤 素 有 关 。 黏 多 糖 病

的 眼 部 表 现 为 双 眼 进 行 性 视 力 减 退 、 夜 盲 、 视 野 缺 损 、 角 膜 弥 漫

性 进 行 性 混 浊 ， 呈 牛 乳 状 或 雾 状 ， 巩 膜 增 厚 、 视 网 膜 色 素 变 性 、

视 盘 充 血 水 肿 、 视 神 经 萎 缩 、 暗 适 应 障 碍 、
E R G 各 波 振 幅 降 低

等 ， 后 期 可 继 发 性 青 光 眼
” 0

。 我 们 曾 报 道 应 用 超 声 生 物 显 微 镜

检 查 黏 多 糖 蓄 积 病 患 者 的 角 膜 ， 发 现 角 膜 上 皮 和 内 皮 反 射 增

强 ， 整 个 角 膜 布 满 均 匀 高 密 度 反 射 沉 积 点
⋯

。 本 例 通 过 角 膜 共

焦 激 光 显 微 镜 检 查 证 实 黏 多 糖 蓄 积 于 角 膜 各 层 组 织 中 ， 主 要 在

胞 浆 内 ， 使 细 胞 体 积 增 大 ， 角 膜 不 透 明 且 呈 乳 状 ， 角 膜 增 厚 。 由

于 基 质 层 细 胞 增 大 ， 神 经 纤 维 受 到 挤 压 变 细 ， 形 态 僵 硬 。 临 床

上 本 病 常 因 角 膜 呈 乳 状 混 浊 而 与 先 天 性 青 光 眼 及 P e t e r 病 异 常

相 混 淆 ， 应 注 意 鉴 别 。
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