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眼底检查在家族性腺瘤性息肉病诊断中的价值

徐晓东１，于恩达１，丁　衍２，孟荣贵１

（１．第二军医大学长海医院普通外科，上海２００４３３；２．长海医院眼科）

［摘要］　目的：探讨先天性视网膜色素上皮细胞肥大（ＣＨＲＰＥ）在家族性腺瘤性息肉病诊断中的意义。方法：对我科２００１年

１月至２００３年６月收治的２２例ＦＡＰ患者和对照组１０例散发性大肠息肉患者进行视网膜检查，分析ＣＨＲＰＥ的发生率、形态

特征以及分布规律。结果：２２例ＦＡＰ患者中发现１７例眼底伴有ＣＨＲＰＥ表现（１７／２２，８１．８％）；表现特征为双侧分布、多发

性（≥２个），并沿末梢血管分布的椭圆状色素沉着。对照组中１例发现有ＣＨＲＰＥ。结论：眼底检查是具有高度灵敏度和特

异性的ＦＡＰ辅助诊断，是家系成员筛选安全、有效的手段。
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　　家族性腺瘤性息肉病（ｆａｍｉｌｉａｌａｄｅｎｏｍａｔｏｕｓ

ｐｌｙｐｏｓｉｓ，ＦＡＰ）是遗传性疾病，通过结肠镜发现大

肠内成百上千腺瘤性息肉即可诊断。先天性视网膜

色素上皮细胞肥大（ｃｏｎｇｅｎｉｔａｌｈｙｐｅｒｔｒｏｐｈｙｒｅｔｉｎａｌ

ｐｉｇｍｅｎｔｅｐｉｔｈｅｌｉｕｍ，ＣＨＲＰＥ）是ＦＡＰ患者常见并

具有诊断意义的特征性结肠外表现。本研究通过观

察２２例ＦＡＰ患者眼底ＣＨＲＰＥ的表现特征，分析

ＣＨＲＰＥ在ＦＡＰ辅助诊断和家系筛选中的意义。

１　资料和方法

１．１　一般临床资料　２００１年１月至２００３年６月我
科共收治２２例ＦＡＰ患者，男性１５例，女性７例，年

龄１６～４２岁，平均２９．６岁。１７例有家族史，５例否

认有家族史。所有ＦＡＰ患者既往均无眼部疾病病

史或眼底检查史。随机选取１０例散发性结肠息肉

患者作为对照组进行眼底观察，其中男性６例，女性

４例，年龄３１～４５岁，平均年龄３５．７岁。

１．２　眼底检查　由眼科专科医师进行观察，检查方

法是扩瞳后，首先采用裂隙灯显微镜三面镜观察眼

底，初步判断病变数目和部位；进一步采用眼底血管

荧光造影系统进行观察记录。

２　结　果

２．１　发病率　２２例中发现１８例有不同程度的眼

底色素沉着样改变，发生率８１．８％；对照组中有１
例眼底有类似改变。

２．２　眼底表现　１８例中有１７例两侧眼底均有阳

性发现，占９４．４％；有１例仅单侧发现孤立病灶，占

５．６％。多数是伴发双侧眼底病灶数目在３～８个不

等，左、右眼底的发病情况基本相同，有１例双侧各

有一处病灶。眼底视网膜色素上皮肥大外观呈斑点

状大小，类似椭圆型，一般不超过１／３的视盘大小

（正常视盘直径约１５００μｍ），周围可见有灰白色的
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光晕；病灶主要是沿眼底末梢血管远端分布。血管

荧光造影后病灶无造影剂充盈（图１）。对照组中发

现有１例在单侧眼底颞侧血管末梢有一点状病灶。

图１　ＦＡＰ患者眼底镜检查

Ｆｉｇ１　ＯｐｔｉｃａｌｆｕｎｄｕｓｅｘａｍｉｎａｔｉｏｎｏｆＦＡＰｐａｔｉｅｎｔ
Ａ：Ｒｉｇｈｔｅｙｅ；Ｂ：Ｌｅｆｔｅｙｅ

　　通过观察发现ＦＡＰ伴ＣＨＲＰＥ具有家族倾向

性，即来自同一家系中的成员眼底病灶发病以及表

现一致。本组１８例阳性患者中有２例来自同一家

系，眼底的ＣＨＲＰＥ病变特征一致。而另有一家系

中２例患者的眼底均无ＣＨＲＰＥ表现。

２．３　敏感性及特异性　本组２２例中通过眼底检查

发现有１个或１个以上特异性ＣＨＲＰＥ病灶者１８
例（１８／２２，敏感性８１．８％），１０例对照组患者中有１
例阳性（１０．０％，特异性９０．０％）；病变分布于双侧

并且至少存在２处病灶者，在ＦＡＰ中发现１６例

（１６／２２，敏感性７２．７％）；对照组中无类似表现（１０／

１０，特异性１００％）。

３　讨　论

　　１９８０年Ｂｌａｉｒ和Ｔｒｅｍｐｅ首先报道３例ＦＡＰ伴

ＣＨＲＰＥ病例，认为这些眼底病变的临床特征以及

血管造影表现与 Ｒｅｅｓｅ和Ｊｏｎｅｓ报道的散发性

ＣＨＲＰＥ特征基本一致［１～３］：主要是眼底视网膜色素

上皮细胞肥大，病灶呈椭圆型，一般不超过１／４视盘

大小，沿眼底水平中线分布，外周有灰色晕环包绕

等。这些形态学特点与我们检查的１８例ＣＨＲＰＥ
特征基本一致，此外本组观察发现ＣＨＲＰＥ病灶主

要沿颞侧血管末梢分布，病灶数目一般大于３个，总

数在３～８个不等。

　　ＦＡＰ伴发的ＣＨＲＰＥ是先天性获得的，眼底病

变在患者新生儿期就已存在［４］，病程中这些病灶数

目并不会增加。相关的组织学研究认为这些病灶是

色素上皮细胞的错构瘤样改变，肥大的上皮细胞多

层排列并伴有色素颗粒的数目及大小增加、Ｂｒｕｃｈ’ｓ

膜增厚以及感光小体改变［５］。对于单发性或不典型

病灶需与脉络膜黑素瘤，弓形虫导致的脉络膜瘢痕

以及继发性视网膜色素上皮增生相鉴别，结合结肠

镜特征及其家系分析，有助于鉴别诊断。

　　双侧多发性ＣＨＲＰＥ（≥２个）是其特征性表现，

具有高度特异性和敏感性。本组在对照组中发现有

１例单侧眼底ＣＨＲＰＥ阳性，但如果将诊断标准定

义在双侧并至少有２个以上病灶时，诊断的特异性

达到１００％，敏感性达７２．７％，与国外大规模样本研

究报道ＣＨＲＰＥ的诊断ＦＡＰ的特异性接近１００％，

敏感性在６０％～８０％的结果基本一致［６，７］。ＦＡＰ伴

发ＣＨＲＰＥ的另一个特点是眼底的表现在同一家系

内有遗传倾向，即在同一家族中伴有／不伴有

ＣＨＲＰＥ的情况是一致的。本组２２例ＦＡＰ患者中

有４例患者来自２个家系，分别有２例ＣＨＲＰＥ阳

性或阴性，并且同一家系中成员的眼底表现相同，这

种家族倾向性在国外大样本的ＦＡＰ家系眼底检查

结果中也有类似的报道［６，７］。

　　ＣＨＲＰＥ的家族倾向性特征及在同一家系中

ＣＨＲＰＥ表现的一致性，表明ＣＨＲＰＥ与 ＡＰＣ的胚

系突变位点相关。研究发现 ＡＰＣ 突变位点与

ＣＨＲＰＥ之间有着密切的基因型表现型关联：当突

变位点发生在 ＡＰＣ密码子４６３和密码子１３８７之

间时多数伴有眼底特征性表现［８，９］。最近有研究证

实ＣＨＲＰＥ表现特征与突变 ＡＰＣ基因产生截断蛋

白的长度有关［１０］。因而对ＣＨＲＰＥ的正确认识能

够有助于在小范围片段中研究 ＡＰＣ突变特点与表

现型的关系。

　　由于眼底检查的无创性、高度的特异性及敏感

性，国外目前在临床上已开展根据ＣＨＲＰＥ的大小、

数目等形态学特征的诊断标准对ＦＡＰ家系中尚不

能进行结肠镜检查的患儿进行有效的筛选。我们认

为对ＣＨＲＰＥ阴性的ＦＡＰ家系，在筛选中采用眼底

检查意义不大，来源于ＣＨＲＰＥ阳性家系者，眼底检

查可作为对未成年家系成员安全、有效的预检筛选

方法，不仅可以减少他们的精神压力，而且也减轻了

家庭的经济负担。
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