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Marfan综合征一家系 

冯文 国 刘霞 王旭 

Marfan综合征 (Marfan syndrome)为常染色体显性 

遗传病，系中胚叶发育异常所致，以眼、心血管和全身骨骼 

的异常为特征。现将我们发现的一家系报告如下。 

例 1 李 ×x 女 43岁 (先证者) 农民 35年前因右 

眼晶状体半脱位行晶状体摘除术。患者因左眼偶发胀痛于 

2006年 5月来我院眼科就诊。视力：右0．2，左0．1。右眼角 

膜透明，前房深，虹膜震颤，瞳孔3mm，无晶状体，眼底呈 

豹纹状。左眼睫状充血 ，角膜轻雾状水肿，前房深，虹膜震 

颤，瞳孔3mm，眼底呈豹纹状，视盘周围环形萎缩斑，下方 

可见灰色混浊晶体。左眼压36mmHg。全身检查：体型瘦长， 

头狭长，颚弓高且窄，胸扁平，四肢指(趾)细长。患者诊断： 

Marfan综合征左继发性青光眼。住院行左眼晶状体摘除术， 

术后眼压恢复正常。 

例2 李 × 男48岁 (先证者之大哥) 农民 双眼高度近 

视，视力右 0．04，左 0．1。裂隙灯显微镜检查双眼虹膜震颤， 

晶状体脱位于玻璃体腔，眼 呈豹纹状，视盘色淡，视盘周围 

圆形萎缩斑，右视网膜点片状色素沉积，眼压正常。患者l0年 

前曾因右眼孔源性视网膜脱离行扣带术。全身检查同例 I。 

例3 王 × 女 l3岁 (先证者之女) 学生 患者右眼 

视物重影，右矫正视力 0．6，左矫正视力 0．8，双眼高度近 

视。裂隙灯显微镜检查右眼瞳孔4mm，晶状体向颞下方半 

脱位，左眼晶状体无明显脱位，双眼底呈豹纹状。全身检查 
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附图 家系图 
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体型瘦长，四肢指(趾)明显细长。 

另外检查例2之女 (Ⅲ2)，先证者之妹妹 (11 6)以及 

11 6之子 (Ⅲ5)均为晶状体脱位 (图)，全身体型瘦长，四 

肢指(趾)明显细长。追问家族史，先证者之二哥 (Ⅱ3)曾双 

眼晶状体脱位继发性青光眼。先证者之父亲 (I 1)亦双眼 

晶状体脱位，视力很差。 

讨论 Marfan综合征主要涉及眼、骨胳及心血管改变。 

病人体型瘦长，肩下垂、指 (趾)纤细、全身肌肉无力。一 

般瞳孔较小且散瞳剂也不易散大。多数病例晶状体移向鼻上 

方，少数可向颞侧移位，有时晶状体因悬韧带发育不良偶遇 

震荡 自行断离，而使晶状体半脱位或脱位于前房或玻璃体。 

又常常引起继发性青光眼。而且本病的视网膜周边部常不健 

全，容易发生视网膜脱离【l1。家系中8例全出现晶状体的半 

脱位或脱位，2例继发性青光眼，1例视网膜脱离，并且具有 

相同的体型特征。 

1979年Pyeeritz和Mckusek修订的Marian综合征诊断 

标准为具备以下四项中的二项即可定诊：(1)心血管系统大 

动脉受累，主要有升主动脉夹层动脉瘤形成；(2)骨骼畸形， 

特别是蜘蛛指 (趾)者；(3)眼部异常，如晶体脱位，自发 

性视网膜剥离；(4)家族史【21。国外学者发现该病为定位于染 

色体 15q21．1的原纤维蛋白 (fibrillin-1，FIB1)基因突变 

引起，并检测到许多突变【3一I。 
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