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胎儿先天性白内障产前超声诊断及遗传咨询
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【摘要】　目的　探讨胎儿先天性白内障的产前遗传咨询，产前诊断方法，评估胎儿预后。方法　临床中

及文献报道的胎儿先天性白内障病例分析。结果　已知的先天性白内障相关基因不一定对应致病表

型，先天性白内障具有高度的遗传异质性，基因型和表型的关系还有待于探讨。结论　目前产前超声是

诊断胎儿先天性白内障的唯一影像学检查手段，可对胎儿期白内障进行筛查。先天性白内障的治疗提

倡早诊断、早治疗。
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　　白内障是指晶状体混浊，透明度下降，进入眼内

的光线减少，从而影响了视力。医学上将出生时或

出生后第一年发生的晶状体部分或全部混浊称为先

天性白内障，本文将１例产前超声诊断为先天性白

内障的病例报道如下。

１　临床资料

１．１　一般资料　孕妇３０岁，Ｇ１Ｐ０，孕２４
＋周，孕妇

及其丈夫无先天性疾病、无遗传性家族史。孕２０＋

周唐氏综合征筛查低风险，孕２４＋周外院超声提示：

双顶径、头围、腹围和股骨长均与孕周相符，胎儿双

眼高回声区，可疑先天性白内障；胎儿左脚姿势异

常；永存左上腔静脉。

１．２　超声诊断　孕２４
＋周本院超声提示：胎儿双眼

球内未探及正常晶状体回声，仅探及实性高回声团，

左侧大小约５ｍｍ×５ｍｍ，右侧大小约５ｍｍ×

５ｍｍ（见图１、２），胎儿双眼球内高回声团———先天

性白内障可能；胎儿左足内翻声像；胎儿永存左上腔

静脉。

图１　胎儿双眼球内高回声团超声成像

图２　胎儿颜面部三维超声成像

１．３　随访　夫妇双方决定终止妊娠，引产尸检病理

报告提示：双侧瞳孔区晶体呈白色混浊，且接近于全

部混浊；左足内翻；永存左上腔静脉。尸检报告证实

该患儿为先天性白内障。

２　讨　论

白内障是指晶状体混浊，透明度下降，进入眼内
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的光线减少，从而影响了视力。医学上将出生时或

出生后第一年发生的晶状体部分或全部混浊称为先

天性白内障，其发病率在新生儿中约为０．０１％～

０．０６％，在全世界儿童致盲疾患中约占１０％，而其

中约１／３是可遗传的
［１］。

２．１　病因　先天性白内障的病因复杂，有环境因素

（非遗传因素）和遗传因素两大类［２，３］。遗传性的先

天性白内障约占１／３，其因素包括常染色体显性遗

传、常染色体隐性遗传和性连锁遗传。最常见的为

常染色体显性遗传；常染色体隐性遗传只有少数报

道，其中绝大多数与某些先天性代谢异常有关；Ｘ连

锁遗传多数为隐性遗传，均是某些多系统异常综合

征的一个组成部分［４］。非遗传性的先天性白内障是

因在胚胎发育过程中由于局部或全身障碍引起的晶

状体混浊。可能因素包括：孕期胎儿宫内病毒感染，

如早孕期感染风疹病毒；代谢障碍，如母体妊娠期糖

尿病、甲亢、贫血、低钙、低维生素Ａ、晚期缺氧等；新

生儿代谢紊乱如低血糖、甲状旁腺功能低、半乳糖血

症等；理化因素，如出生后因各种危重疾病长时间吸

入高压氧、接触射线等［５］。

２．２　遗传学　到目前为止已发现４０多种致病基因

和上百个突变位点与先天性白内障有关。如常染色

体显性遗传型全白内障基因定位于１６ｑ２２．１ｑ２２．３，

核性白内障染色体基因定位于２ｑ３３ｑ３５，前极性白

内障基因定位于１４ｑ２４ｑｔｅｒ，常染色体隐性遗传

ＧＡＬＴ基因定位于９ｐ１３，Ｘ性连锁遗传ＮＨＳ基因

定位于Ｘｐ２２．１３等
［６］。

已知的先天性白内障相关基因不一定对应致病

表型，可能是一个新的致病基因突变导致此家系疾

病发生，先天性白内障具有高度的遗传异质性。任

何与晶状体发育和分化有关的基因突变都可形成先

天性白内障，表现型相同的先天性白内障可由位于

不同染色体上的不同致病基因或同一基因的不同突

变点造成，而相同基因的同一突变可形成不同的表

型基因型和表现型的关系尚不明确。

文献中一个较大的家系报道显示，２家系３８人

中２０人发病，通过遗传系谱分析均为四代常染色体

显性遗传，未发现染色体畸变情况，但未进行先天性

白内障相关基因位点检测［７］。另一先天性白内障家

系报道显示，家系成员２３名，包括７名患者，１１名

正常家系成员及９名配偶，研究是提取外周血基因

组ＤＮＡ，选取与已知常染色体显性遗传的先天性白

内障的候选基因，并筛查这些个基因是否为此家系

的致病基因，研究结果提示，候选基因不是该家系的

遗传致病基因［８］。

先天性白内障的临床表型和遗传特征均相当复

杂，基因型和表型的关系还有待于探讨，目前研究显

示决定人类晶状体发育的基因可能不单是某条染色

体上的某个基因，而是一套由多条染色体上的多个

基因位点组成的一套“基因密码”。

２．３　治疗方法　纯合子常染色体显性遗传先天性

白内障患者，在出生时即表现为完全性白内障，而杂

合子常染色体显性遗传先天性白内障患者表现为出

生后逐渐发展的白内障，若发现和治疗不及时，可最

终发展为完全性白内障而导致失明。因此先天性白

内障的治疗提倡早诊断、早治疗，这对挽救视功能、

恢复视力十分重要，治疗以手术为主［９．１０］。

２．４　产前诊断方法　目前诊断仍以症状学诊断为

主。产前超声是诊断胎儿先天性白内障的惟一影像

学检查手段，可对胎儿期白内障进行筛查。

超声观察胎儿眼部主要通过冠状切面、正横切

面及旁矢状切面显示。在冠状切面，可见胎儿眼眶、

晶状体、眼睑；正横切扫查，应尽可能显示左右对称

的眼眶，由前向后依次可见边缘强回声环，内部为无

回声的晶状体、玻璃体、球后三角区；在左右旁矢状

切面，可显示眼眶、晶状体、玻璃体及球后三角

区［１１］。胎儿先天性白内障的超声特征包括：晶状体

完全呈强回声、晶状体表现为双环征和晶状体中央

出现强回声。

２．５　预后及遗传咨询意见　排除染色体异常，先天

性白内障胎儿出生若及时进行治疗，则预后相对较

好。先天性白内障致病基因筛查和定位较困难，目

前暂时无法实现在基因水平对可疑先天性白内障胎

儿进行产前诊断。
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近年来，随着分子生物学技术的进展，尤其是基

因测序、基因重组、转基因动物模型及基因芯片等技

术的应用，大大提高了先天性白内障致病基因筛查

和定位的效率，有助于对先天性白内障的发病机制

及分子学机制的研究。今后有可能实现，通过对胎

儿期疾病基因的筛选，将疾病诊断提前到胎儿期，这

将是有先天性白内障遗传家族史患者的福音。
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·视频导读·

非侵入性产前诊断技术应用于非整倍体异常

刘子建

（中华胎儿医学基金会 主席）

　　现在常用的侵入性产前诊断方法能就胎儿是否有问题给予

孕妇一个肯定的答案，但因其具有有创性，会有０．５％～１％的

可能性至胎儿流产，所以我们不可能要求每个孕妇进行这些

检查。

非侵入性产前诊断主要就是利用孕妇血清中游离胎儿

ＤＮＡ片段，早在１９９７年的《Ｌａｎｃｅｔ》杂志就发表了一篇文章，文

章中提到怀有男胎的孕妇的血清和血浆里其实可以找到Ｙ染

色体的信号，第一次证明了其实孕妇血清里面含有很多胎儿的

ＤＮＡ片段，依此我们就可以进行很多产前诊断，譬如说胎儿性别的鉴定等。该视频就从多个角度介绍了

ＮＩＰＴ在产前诊断中的应用。
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