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摘  要 

真性小眼球是一种罕见的先天性遗传性眼病，是由于胚胎发育过程中胚裂闭合，眼球发育停滞所致，主

要特点包括眼轴短、前房浅、房角窄、巩膜厚、视盘拥挤等，表现为高度远视，常伴弱视，容易继发青

光眼，且晚期保守治疗效果不佳，需根据患者情况制定个性化手术方案。本例患者为双眼真性小眼球，

继发性青光眼，并发性白内障，通过阐述该例患者临床手术治疗方案为广大眼科医生提供临床思路。 
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Abstract 
True microphthalmia is a rare congenital inherited eye disease caused by the closure of embryonic 
fissures during embryonic development, resulting in stagnant eye development. Its main character-
istics include short axial length, shallow anterior chamber, narrow angle, thick sclera, and crowded 
optic disc. It is characterized by high hyperopia, often accompanied by amblyopia, and is prone to 
secondary glaucoma. Conservative treatment in the late stage is ineffective, and personalized sur-
gical plans need to be developed according to the patient’s condition. The patient in this case has 
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true microphthalmia in both eyes, secondary glaucoma, and concurrent cataracts. By elaborating 
on the clinical surgical treatment plan for this patient, we aim to provide clinical insights for oph-
thalmologists. 
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1. 病例 

患者，女，55 岁，因“双眼突发视力下降、胀痛伴头痛 2 天”于 2024 年 10 月 29 日在大理大学第一

附属医院就诊，既往史：2 年前患者因“左眼继发性青光眼；左眼并发性白内障；双眼真性小眼球”曾在

我院行“左眼白内障超声乳化 + 人工晶体一期植入 + 房角分离术”，术后眼压控制平稳，未诉不适。

入院查体：右眼视力：0.03，矫正无提高，眼压：33 mmHg，结膜充血，角膜雾状混浊，周边前房浅，房

角闭合 1/3，虹膜纹理清晰，瞳孔圆，直径约 4.5 mm，对光反射迟钝，晶状体混浊+++，其后窥不清。左

眼视力：无光感，眼压：38 mmHg，结膜充血，角膜雾状混浊，周边前房浅，房角闭合 2/3，虹膜纹理欠

清晰，瞳孔竖椭圆形散大，直径约 5 mm，对光反射消失，人工晶体在位，其后窥不清。辅助检查：A 超：

右眼眼轴：15.85 mm，左眼眼轴：15.81 mm，B 超提示巩膜壁增厚。入院后予布林佐胺、噻吗洛尔、酒

石酸溴莫尼定、他氟前列素滴眼液滴双眼和甘露醇静滴降眼压治疗，双眼眼压控制在 30 mmHg 左右，左

眼继续降眼压药物滴眼治疗，右眼行前段玻璃体切割 + 白内障超声乳化抽吸 + 房角分离 + 球旁曲安

奈德注射术，监测眼压正常，术后 1 月眼压波动在 9 mmHg~13 mmHg 之间，视力：0.05，无并发症发生。

本病例已获得我院伦理委员会的批准，且患者已签字表示知情同意。 

2. 讨论 

真性小眼球是一种罕见的先天性遗传性眼病，通常双眼发病，可表现为常染色体显性或隐性遗传，

也可见散发病例。主要是由于胎儿在发育过程中，即第 7 周至 8 月间胚裂闭合，眼球发育停滞所致[1]，
眼球体积约为正常大小的 2/3，形态正常不伴有其他眼部疾病或全身畸形。真性小眼球最大的特点是眼轴

短。早在 1964 年，Duke-Elder 等[2]将眼轴介于 16.0 mm~18.5 mm 之间的眼球定义为真性小眼球。现多数

文献中采用的真性小眼球眼轴范围为 18.0 mm~20.5 mm，是由 Altintas 等[3]于 1997 年研究提出的。其他

典型特点有浅前房、窄房角、厚巩膜、视盘拥挤等。早期患者常表现为高度远视、弱视，随着年龄增长，

晶状体体积增大，使原本位置靠前的睫状突再次被虹膜根部推向前，前房进行性变浅，房角变窄进一步

加重，甚至完全关闭，继发闭角型青光眼[4]。部分患者会出现葡萄膜渗漏、脉络膜脱离及视网膜脱离等

情况，从而严重损害视力[5] [6]。目前与真性小眼球家族遗传相关的致病基因有MFRP、TMEM98、MYRF、
PRSS56、CRB1 和 BEST1 [7] [8]。有研究报道 MFRP 基因变异导致的真性小眼球是常染色体隐性遗传，

该基因位于染色体 11q23 上，主要分布在视网膜色素上皮和睫状体，通过编码卷曲相关蛋白(关键蛋白)调
控胎儿期和生后眼球发育和分化，对眼球大小至关重要[9]-[12]。TMEM98 基因编码一种分泌蛋白

TMEM98，它由 226 个氨基酸残基组成，该蛋白广泛分布在虹膜、睫状体、视网膜色素上皮和巩膜等眼
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部组织上，很多研究证实该基因错义突变会导致真性小眼球发生。2011 年 Hu 等[13]通过家族研究确定真

性小眼球候选基因位于 17 号染色体的 p12-q12 区域。2014 年 Khorram 等和 2015 年 Awadalla MS 等研究

同样确定真性小眼球候选基因在 17 号染色体的 p12-q12 区域，分别发现 2 个 TMEM98 基因的错义突变：

p.Ala193Pro 和 p.His196Pro [14] [15]。2022 年余晓伟等[16]研究首次发现黄种人真性小眼球 TMEM98 基

因错义突变 p.Arg201Pro。p.Ala193Pro、p.His196Pro、p.Arg201Pro 这 3 个 TMEM98 基因错义突变均位于

第 8 外显子，参与 TMEM98 蛋白第 5 螺旋内的脯氨酸置换，导致蛋白结构、功能异常，但具体机制不清

楚。研究发现通过条件性敲除视网膜色素上皮细胞中的 TMEM98 基因构建的小鼠模型，其眼球形态异常

增大[17]，表明 TMEM98 基因敲除和变异可调控眼轴长度变化，引起眼球发育异常，但具体机制不明确。

有研究表明，TMEM98 基因与 MYRF 存在相互作用关系，具体机制也不明确[18]。其余基因 PRSS56、
CRB1 和 BEST1 的作用机制也不清楚。 

该患者为中老年女性，双眼真性小眼球，并发性白内障，双眼先后继发青光眼，2 年前因“左眼继发

性青光眼；左眼并发性白内障；双眼真性小眼球”曾在我院行“左眼白内障超声乳化 + 人工晶体一期

植入 + 房角分离术”，术后眼压控制平稳，未诉不适。1 月前患者再次因“1. 右眼继发性青光眼；2. 
右眼并发性白内障；3. 左眼人工晶体植入术后；4. 双眼真性小眼球”在我院行“右眼前段玻璃体切割 
+ 白内障超声乳化抽吸 + 房角分离 + 球旁曲安奈德注射术”，术后 1 月监测眼压正常，无脉络膜上

腔出血、恶性青光眼、葡萄膜渗漏、视网膜脱离、脉络膜脱离等并发症。如蔡蕾[19]等针对真性小眼球

合并并发性白内障 2 例患者进行白内障超声乳化 + 人工晶状体一期植入 + 板层巩膜切除术，术后视

力恢复可且无并发症发生。对于真性小眼球继发青光眼患者的处理：(1) 前房角粘连闭合≤1/2 周，眼压

正常，选择激光周边虹膜切开术或切除术，可联合药物治疗，常用的药物包括高渗脱水剂(减少玻璃体

有形容积，为晶状体后移提供空间，缓解瞳孔阻塞)、β受体阻滞剂(减少睫状突的房水产生来调节眼压)，
需要特别注意：缩瞳剂可能会导致瞳孔阻滞增加而使眼部情况更加恶化，故针对该类患者我们要慎用；

(2) 前房角粘连闭合≤1/2 周合并白内障，建议先行激光虹膜周边切开术，再行白内障超声乳化 + 人工

晶状体植入术，必要时术后加用降眼压药物；(3) 前房角粘连闭合≥1/2 周合并白内障，建议行复合式小

梁切除 + 白内障超声乳化+人工晶状体植入术，根据情况术中再决定是否行后巩膜切开术，以预防或

减少发生脉络膜出血或脉络膜渗漏；(4) 若视功能损害非常严重，譬如视力为光感、无光感且眼部有充

血、疼痛且药物不能控制者，建议行睫状体激光光凝术[20]。该患者本次行右眼白内障超声乳化抽吸 + 
前段玻璃体切除 + 房角分离 + 球旁曲安奈德注射术后眼压控制平稳，通过前段玻璃体切除 + 白内障

超声乳化抽吸术减少眼球内容物，房水进入玻璃体腔，有效沟通前后房水，使后房眼压降低、前房加

深，避免睫状环阻滞的发生。赵月[21]等通过手术沟通前后房来治疗真性小眼球并发青光眼，即行白内

障超声乳化抽吸 + 前段玻璃体切除 + 前房注气 + 部分后囊膜及悬韧带切除术，术后维持眼压稳定，

保护视功能。临床病例提示针对真性小眼球合并白内障和青光眼的患者，我们进行晶体摘除 + 前段玻

璃体切除的前后贯通手术，眼压控制成功率较高，故临床应用较多。然而对于人工晶体的植入仍然存

在争议，Zhang 等[22]对 21 例真性小眼球的患者行玻璃体切割 + 晶状体切除术后发现，术后 1 年余眼

压保持稳定，但视力提高不明显，考虑与术前视力较差、视神经损伤较严重有关，故不建议植入晶体，

且认为人工晶状体植入风险较高。 
总之，对于真性小眼球继发青光眼的晚期患者，药物保守治疗效果往往不佳，必需手术治疗才能较

好控制眼压，但因其眼球小、眼球结构拥挤使手术难度加大，故针对不同患者需采取不同的手术方式，

如：常规的小梁切除术，联合前巩膜切开术或后巩膜切开术，涡静脉减压术，巩膜板层切除联合开窗术，

白内障超声乳化 + 人工晶体植入术或联合玻璃体切割术等，这些可以避免发生脉络膜渗漏、视网膜渗漏、

脉络膜上腔出血等并发症，这些手术治疗方案主要是针对真性小眼球的对症治疗。目前发现真性小眼球
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的致病基因包括 MFRP、TMEM98、MYRF、PRSS56、CRB1 和 BEST1 [7] [8]，而 Velez 等[23]将装载有

MFRP 基因的腺相关病毒注射至视网膜下后发现其可避免成年小鼠的光感受器死亡、促进视网膜功能正

常化和调节眼球长度，这表明基因治疗有望成为未来治疗该疾病的选择之一。该病例为临床医生提供思

路，提高医生对真性小眼球继发青光眼手术方案的认识。 
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