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摘要：本文报道 1 例 3 天新生儿，G2P2 孕 38 周自然分娩，因高胆红素血症等入院，查体发现双眼睑裂偏小，眼科会

诊诊断双眼睑裂偏小、双眼小眼球及小角膜（先天性）。家族史显示母亲、外婆有白内障病史，基因检测发现 NHS 基

因致病性变异。介绍了先天性白内障筛查时机、手术时机等，强调手术技术需创新，应重视眼球结构功能维持及终身

随访。 
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引言:先天性白内障是一种少见的儿童眼病，发病率

约为 4‰，约占新生盲的 30%[1]。指出生前即存在或出生

后一年内逐渐形成的晶状体混浊。多为慢性病程，是由于

先天遗传或眼部发育异常所引起的。主要表现为瞳孔出现

白色反光区域（白瞳症），伴有视力下降、视物模糊、畏

光等。是儿童失明和弱视的重要原因，症状较轻者，视力

影响不大的可利用眼镜来调整视力。视力影响严重的，手

术治疗很关键。患儿接受治疗越早，预后越好。 

1 病例简介 

（1）患儿,男,3 天。2.患儿系 G2P2 孕 38 周，自然分

娩出生，出生体重 3150g，Apgar 评分 10'-10'-1'-5',否认

产伤和室息史。出生后第 3 天起渐出现面色、皮肤和眼白

黄染，无发热或体温不升，无抽搐，吃奶欠佳，呕吐 3

次，为胃内容物，大小便正常。4.入院查体:T35.6℃、P138

次/分、R48 次/分、P74/48mnHg，反应可，哭声响，前囟

平，全身皮肤可见较多红色皮疹，颜面部可见划痕，皮肤

黄染，TCB 示 17mg/dl，双睑裂偏短，呼吸 40 次/分，两

肺呼吸音粗，未闻及啰音，心率 130 次/分，律齐，无病

理性杂音，腹软，脐部干，无渗血，肝脾肋下未及肿大，

四肢肌张力可，未梢偏凉，CTR<3s。入院诊断：1.新生儿

高胆红素血症 2.双眼睑裂偏小。 

 
图 1  患儿双眼 B 超 

（2）该患儿入院后查体眼裂偏小，特请眼科会诊，

提示双眼睑发育可，眼裂小，眼球结膜未见充血，双眼球

明显偏小，角膜透明，角膜直径偏小，约 6mm，前房(-)，

瞳孔圆，内眼未检。初步诊断:1.双眼脸裂偏小，2.双眼小

眼球、小角膜(先天性)。建议:1.双眼彩超检查（图 1）必

要时 MRI 检查,告知家长预后可能不佳。 

 
图 2  NHS 基因与受检者临床表型相关变异信息图 

 
图 3  NHS 基因变异 c.719-1G>T 测序结果示意图 

询问家族史，患儿母亲、外婆均有白内障病史，母亲

姐姐的儿子眼球发育不良，与家属商议后，同意基因检测，

报告示检测到的 NHS 基因变异 c.719-1G>T,属于 Iof 变异
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（图 2、图 3），评估为致病性变异，经受检者样本验证，

该变异遗传自具有白内障表型的母亲，后期随访患儿已上

级医院手术治疗。 

讨论：先天性白内障的大多数类型都会造成视觉剥

夺，严重影响患儿生活的质量，成为患儿家庭与社会的负

担[2]。所以先天性白内障筛查很有必要实施，筛查的时机
[3]:1.新生儿出生后 48 小时内。2.出生后 42 天内。3.如是早

产儿，应在预产期前随早产儿眼底筛查同时进行，预产期

后按照矫正胎龄计算并按时进行复诊筛查。 

先天性白内障摘除的手术的时机取决因素有很多,常

见有包括年龄、白内障形态、单双眼患病等等[4]。 

2 年龄与发病类型 

(1)单眼致密性白内障：国际共识推荐出生后 4~6 周

(28~48 天)内完成白内障摘除术。研究证实，在此窗口期

接受手术的患儿，术后 4.5 年视力显著优于 48 天后手术

组（ P <0.05)。 

(2)双眼致密性白内障： 

国际标准：需在出生后 8 周内完成手术，且双眼手术

间隔应控制在 1 周内，以最大限度减少视觉剥夺性弱视风

险。 

国内特殊建议：部分研究显示，6 月龄手术组的术后

视觉预后优于 3 月龄组，可能与术后炎症控制及屈光矫正

策略差异相关。 

(3)非致密性白内障：手术指征需严格依据混浊范围及

视力评估，当中央区混浊直径＞3mm 或矫正视力＜0.3 时

建议手术治疗。 

3 并发症风险的时间依赖性 

Birch 等研究发现，双眼致密性白内障患儿的手术延

迟将导致不可逆性视力损害：出生后 14 周内，手术每推

迟 3 周，LogMAR 视力下降 1 行；14~31 周手术者平均视

力稳定于 20/80 水平，与手术年龄无显著相关性；手术时

机对并发症的影响具有双相性：早期手术组（≤4 周）：

继发性青光眼（发生率 12%~18%）及后发性白内障（发

生率 25%~33%）风险升高；晚期手术组（>4 周）：斜视

（发生率 40%~52%）与眼球震颤（发生率 28%~35%）患

病率显著增加。美国指南强调致密性白内障需在患儿 23

月龄前完成手术，术后视力可恢复至 0.8[3]。以上先天性白

内障的手术时机决策需在视力抢救与并发症风险间取得

平衡。国际标准推荐早期手术干预，而国内 6 月龄手术的

疗效优势提示需进一步开展多中心研究，尤其需纳入人种

眼球发育差异性分析。临床医生应建立个体化手术方案，

并通过终身随访体系优化患儿的长期视觉质量。 
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