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【摘要】 　 葡萄膜炎是一类病因复杂、可致严重视力损伤甚至失明的眼内炎症性疾病。 其传统诊断方法存在灵敏度低、特
异性差、检测周期长等局限,难以实现精准分型与病因鉴别,常导致患者依赖经验性治疗,易引发并发症或延误病情。 为此,
本专家组结合国内外最新循证依据与临床实践,制定了《葡萄膜炎分子诊断专家共识》。 该共识系统梳理了常见分子诊断技

术(如聚合酶链反应(PCR)、宏基因组测序(mNG)、细胞因子检测、抗体检测与遗传标志物分析)的原理与应用价值,规范了房

水、玻璃体液及外周血样本的采集、处理与保存流程,并依据葡萄膜炎的解剖学分型(前、中、后及全葡萄膜炎)与病因学分型

(感染性、非感染性、伪装综合征等),提出了针对性的分子诊断路径与结果解读策略。 共识强调分子诊断结果应与临床表现

紧密结合,以构建从临床推测到病因确定的诊断闭环,推动葡萄膜炎诊疗向精准化、标准化迈进,提升我国葡萄膜炎整体诊治

水平。
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【Abstract】　 Uveitis

 

is
 

a
 

type
 

of
 

inflammatory
 

disease
 

with
 

complex
 

etiology.
 

It
 

can
 

cause
 

severe
 

visual
 

impairment
 

and
 

even
 

blindness.
 

The
 

traditional
 

diagnostic
 

methods
 

have
 

limitations
 

such
 

as
 

low
 

sensitivity,
 

poor
 

specificity
 

and
 

long
 

detection
 

cycles.
 

Thus,
 

it
 

is
 

difficult
 

to
 

achieve
 

precise
 

classification
 

and
 

etiological
 

differentiation.
 

As
 

results,
 

this
 

often
 

leads
 

to
 

patients
 

relying
 

on
 

empirical
 

treatment
 

that
 

may
 

easily
 

cause
 

complications
 

or
 

delayed
 

illness.
 

Therefore,
 

our
 

expert
 

group
 

has
 

developed
 

the
 

" Expert
 

Consensus
 

on
 

Molecular
 

Diagnosis
 

of
 

Uveitis"
 

based
 

on
 

the
 

latest
 

evidence-based
 

research
 

and
 

clinical
 

practice
 

both
 

domestically
 

and
 

internationally.
 

This
 

consensus
 

systematically
 

summarizes
 

the
 

principles
 

and
 

clinical
 

application
 

value
 

of
 

common
 

molecular
 

diagnostic
 

techniques
 

such
 

as
 

polymerase
 

chain
 

reaction
 

(PCR),
 

metagenomic
 

next-generation
 

sequencing
 

(mNGS),
 

cytokine
 

profiling,
 

antibody
 

testing
 

and
 

ge-
netic

 

biomarker
 

analysis.
 

The
 

consensus
 

also
 

standardizes
 

the
 

procedures
 

for
 

collection,
 

processing
 

and
 

preservation
 

of
 

aqueous
 

humor,
 

vitreous
 

fluid
 

and
 

peripheral
 

blood
 

specimens.
 

According
 

to
 

anatomic
 

and
 

etiological
 

classifications,
 

the
 

consensus
 

the
 

proposes
 

molec-
ular

 

diagnostic
 

pathways
 

and
 

interpretation
 

strategies
 

for
 

various
 

types
 

of
 

uveitis
 

such
 

as
 

anterior,
 

intermediate,
 

posterior
 

and
 

panuveitis,
 

covering
 

infectious,
 

non-infectious
 

and
 

masquerade
 

syndromes.
 

The
  

consensus
 

emphasizes
 

that
 

molecular
 

diagnostic
 

results
 

must
 

be
 

closely
 

integrated
 

with
 

clinical
 

manifestations
 

to
 

construct
 

a
 

diagnostic
 

cycle
 

from
 

clinical
 

inference
 

to
 

etiological
 

determination.
 

The
 

purpose
 

is
 

to
 

promote
 

the
 

precision
 

and
 

standardization
 

of
 

diagnosis
 

and
 

treatment
 

of
 

uveitis,
 

thereby,
 

to
  

improve
 

the
 

overall
 

diagnosis
 

and
 

treatment
 

level
 

of
 

uveitis
 

in
 

China.
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　 　 葡萄膜炎是一类累及虹膜、睫状体、脉络膜、视
网膜及其血管的眼内炎症性疾病[1] 。 好发于青壮
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年,反复发作,易导致不可逆的视力损伤,甚至致

盲,严重影响患者的生活质量。 据统计,全球葡萄

膜炎的年发病率为(17 ~ 52) / 10 万[2] ,占全球视力

损害总病例的 5% ~ 10%,在发展中国家这一比例可

高达 25%, 已成为世界范围内十大致盲眼病之

一[3,4] 。 该病病因复杂,涵盖感染、自身免疫、遗传

等多种因素。 传统诊断方法(如裂隙灯影像学检

查、病原体涂片染色与培养等)虽构成诊疗基础,但
整体特异性低、灵敏度不足、检测周期长,且难以对

非感染性葡萄膜炎进行精准分型,这导致大量患者

长期依赖经验性治疗,不仅疗效欠佳,还可能因不

当使用糖皮质激素或广谱抗生素而引发严重并发

症,甚至延误病情。 因此,亟需突破传统诊疗手段

的局限性并找准病因,以实现对葡萄膜炎的精准

诊断。
分子诊断技术通过直接检测眼内液及外周血

中的核酸、蛋白质等生物大分子,能够无偏倚地精

准鉴定病原体、特异性抗体及遗传标志物,从而在

分子层面实现葡萄膜炎的诊断。 分子诊断在葡萄

膜炎的全流程诊疗闭环中,可为临床推断提供客观

的验证依据。 为此,2025 年四川省人民医院龚波教

授与上海交通大学医学院附属第九人民医院苏文

如教授牵头,联合多学科专家共同制定了《葡萄膜

炎分子诊断专家共识》,以规范并推广分子诊断技

术在葡萄膜炎中的应用,提升我国葡萄膜炎的整体

诊疗水平。
1　 常见分子诊断技术

现代分子诊断技术是精准诊断葡萄膜炎的关

键工具。 根据检测目标物的不同,核心技术主要有

三类:病原体核酸检测技术(如聚合酶链反应、宏基

因组测序)、免疫与炎症介质检测技术(如细胞因子

分析、抗体检测)和遗传标志物检测技术。
1. 1　 病原体核酸检测技术

1. 1. 1　 聚合酶链反应 ( polymerase
 

chain
 

reaction,
PCR)　 PCR 是一种体外快速扩增特定 DNA 片段

的分子生物学技术,通过高温变性、低温退火和适

温延伸三个步骤循环进行,可在短时间内实现目标

序列的指数级倍增[5] 。 以其检测快速、所需样本

少、敏感性高和特异性强等优势,已成为感染性葡

萄膜炎明确病因的重要手段[6,7] 。 PCR 技术种类多

样,如实时荧光定量聚合酶链反应( qPCR) 通过荧

光标记实现对目标 DNA 的实时定量检测,可用于单

纯疱疹病毒(HSV)、水痘-带状疱疹病毒(VZV)和巨

细胞病毒(CMV)等疱疹病毒载量监测和疗效评估;
多重 PCR 在单一反应体系中同步检测多种病原体,
适用于快速筛查常见感染病原体组合。

1. 1. 2　 宏基因组测序( metagenomic
 

next-generation
 

sequencing
 

,mNGS) 　 mNGS 是一种不依赖培养、无
需预设病原体的高通量检测技术。 通过对样本中

全部微生物(细菌、病毒、真菌和寄生虫)的核酸进

行无偏倚测序,并与已知数据库比对,从而检测样

本中可能存在的病原体序列[8] 。 mNGS
  

技术具有覆

盖微生物谱广、检测准确性高的特点,尤其适用于

传统病原学检测结果阴性、经验性治疗效果不佳、
疑似罕见或未知病原体感染,以及危重症感染的快

速病原学诊断[9] 。
 

1. 2　 免疫与炎症介质检测技术

1. 2. 1　 眼内液细胞因子检测　 眼内液细胞因子常

采用液相芯片技术(如流式微球阵列)或酶联免疫

吸附测定(ELISA)等方法,可对房水或玻璃体中的

多种炎症介质(如 IL-6、IL-10、IFN-γ、TNF-α)进行同

步定量分析[10] 。 其中,液相芯片技术具备高通量、
快速、灵敏及靶标多元化等优势,已成为辅助鉴别

感染性、自身免疫性葡萄膜炎与伪装综合征的重要

工具。
1. 2. 2　 抗体与 Goldmann-Witmer 系数( GWC) 　 由

于葡萄膜炎可引起血-眼屏障破坏,血清中的抗体渗

漏至眼内,导致眼内液病原体抗体检测出现假阳

性。 因此,眼内液抗体检测还需计算 GWC
 

= (眼内

液特异性抗体效价 / 血清特异性抗体效价) ×(血清

总 IgG / 眼内液总 IgG) [11] 。 该系数主要用于区分特

异性抗体是眼内局部合成还是血清抗体渗漏所致

的假阳性,主要用于辅助诊断寄生虫性葡萄膜炎及

病毒性后葡萄膜炎[12,13] 。
1. 3　 遗传标志物检测技术　 遗传标志物检测是葡

萄膜炎辅助诊断及分子分型的关键手段,目前主要

采用聚合酶链反应-序列特异性引物( PCR-SSP)分

型技术与 Sanger 测序两种策略。 其中,( PCR-SSP)
技术因具备高通量、快速、准确等优势[14] ,常用于临

床已知关联位点的常规筛查,例如对人类白细胞抗

原 HLA 基因进行分型:HLA-B27 与急性前葡萄膜炎

及脊柱关节病高度相关,HLA-A29 与鸟枪弹样脉络

膜视网膜病变密切关联,HLA-B51 可提示白塞病风

险升高[15] 。 对于单基因致病性变异(如与 Blau 综

合征相关的 NOD2 基因突变)导致的遗传性葡萄膜

炎,则通常通过 PCR 扩增目标片段后结合 Sanger 测
序进行精确鉴定,以明确诊断。
2　 样本采集准则

标本质量是分子诊断准确性的基石。 本规范

参考 2020 年《中国葡萄膜炎诊疗中眼内液检测专

家共识》 [13] 、2021 年美国《临床微生物实验室实用

指南:眼部感染诊断》 [16] 及 2024 年《临床化学检验
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血液标本的采集与处理》 等多篇国内外指南,遵循
 

“无菌、足量、及时、合规”
 

的核心原则,对葡萄膜炎

分子诊断涉及的各类标本进行标准化管理。
2. 1　 房水　 　 ①采集指征与时机:房水采集适用于

病因未明的前葡萄膜炎或作为全葡萄膜炎的初步

筛查手段。 尤其当临床怀疑活动性病毒感染(如疱

疹病毒性虹膜炎)或需要进行鉴别诊断时。 应在开

始经验性免疫抑制治疗之前,于炎症急性发作期进

行以提高病原体检出率。 ②采集操作规范:操作需

在手术室无菌环境下完成。 术前点滴抗生素滴眼

液,患者取仰卧位,表面麻醉和消毒后,使用 5%聚

维酮碘溶液冲洗结膜囊。 在手术显微镜下,使用连

接注射器的 25
 

G 或更细针头,于角膜缘后 0. 5
 

mm
处平行虹膜面穿刺入前房,缓慢平稳抽取 0. 1 ~ 0. 2

 

ml 房水。 也可先拔除针栓,利用眼内压使房水自行

缓慢流出。 术后结膜囊涂抗生素眼膏,眼垫遮盖至少

4
 

h。 对存在活动性重度炎症或视网膜坏死风险者,
必要时前房注水恢复眼压。 ③样本处理与储存:标本

取出后应立即注入无菌无核酸酶容器,并根据检测目

标(DNA 或 RNA 病毒)选择运输与保存条件:DNA 病

毒标本 72 小时内可常温运送,否则需冷链;短期(<30
天)保存于-20

 

℃,长期则需-80
 

℃。
2. 2　 玻璃体液　 ①采集指征与时机:适用于中间、
后或全葡萄膜炎,尤其是高度怀疑细菌 / 真菌性葡

萄膜炎、伪装综合征(眼内淋巴瘤)时。 采集时机应

同房水,把握在经验性治疗开始前。 ②采集操作规

范:采集方法主要有两种:对于玻璃体明显液化的

高龄患者,可采用玻璃体抽吸术,按内眼手术标准

消毒麻醉后,选用 23
 

G 针头于角巩膜缘外
 

3. 5 ~ 4. 0
 

mm 经睫状体平坦部垂直进针至玻璃体腔,缓慢抽

出 0. 3
 

ml 玻璃体液。 更为安全有效的方法是使用

玻璃体切割术,通过建立 23
 

G、25
 

G
 

或
 

27
 

G 的微创

玻璃体切割手术通道,在关闭灌注状态下,将切割

头连接注射器,设置高切割频率( > 2500 次 / min),
于病灶附近缓慢吸取 0. 3 ~ 0. 5

 

ml 玻璃体。 术后结

膜囊涂抗生素眼膏,眼垫遮盖至少 4
 

h。 ③样本处理

与储存:标本获取后须在手术台旁立即按不同检测

项目分装,保存条件与房水相似,但用于细胞学分

析的标本不宜冷冻且需在 2 小时内处理。
2. 3　 外周血　 ①采集指征与时机:外周血采集主要

作为眼内液检测的同步对照,用于计算 Goldmann-
Witmer 系数,以确诊眼内局部抗体合成(如眼弓形

虫病、病毒性感染),以及用于进行系统性感染(梅

毒、结核、HIV 等)或自身免疫性疾病、遗传标志物

(HLA 分型) 的筛查。 需与眼内液采集同步进行。
②采集操作规范:患者取坐位或卧位,肘静脉穿刺

区域经两遍消毒后,使用真空采血管及配套采血

针,与皮肤呈 30 度角进针,见回血后固定针头,依次

采集所需血标本(通常包括非抗凝管和 EDTA 抗凝

管),每管采集 5 ~ 10
 

ml。 采血完成后,迅速拔出针

头,用无菌棉签按压穿刺点直至出血停止。 ③样本

处理与储存:采集后,非抗凝血标本室温静置 30 ~ 60
分钟待其自然凝固,以 1500 ~ 2000×g 离心 10 分钟

分离血清;EDTA 抗凝血标本需在采集后 30 分钟内

以 2000×g 离心 10 分钟分离血浆。 分离后的血清与

血浆应立即分装至无菌微量离心管中(建议每管

100 ~ 200
 

μl),避免反复冻融。 短期保存可置于 4
 

℃ ,超过 24 小时需-20
 

℃或-80
 

℃冻存。
3　 葡萄膜炎的分类及分子诊断

葡萄膜炎的分子诊断遵循从宏观到微观的系

统性路径。 首先依据解剖学特征(前、中、后和全葡

萄膜炎)确立初步诊断方向,缩小诊断范围。 随后

结合临床特征(如病程急缓、肉芽肿性质、单双眼受

累及激素反应) 进一步聚焦可能的病因类型,包括

感染性(细菌、病毒、真菌、寄生虫等) 与非感染性

(自身免疫性、特发性、伪装综合征等)。 针对病因

选择相应分子检测技术,以实现病因的精准诊断。
最终,分子诊断结果需回归临床进行综合解读:阳
性结果可为病因诊断提供支持性证据,阴性结果则

有助于排除特定病因,从而完成从临床推测到病因

确定的诊断闭环。
3. 1　 前葡萄膜炎的常见病因及分子诊断　 前葡萄

膜炎是葡萄膜炎中最常见的类型,主要累及虹膜和

(或)前部睫状体,患者典型症状包括眼红、眼痛、畏
光、视力模糊及流泪;临床检查可见睫状充血、前房

炎症细胞与闪辉、以及角膜后沉着物[17] 。 其病因多

与病毒性、免疫介导性疾病或特发相关。
3. 1. 1　 HLA-B27 相关性 　 ①临床表现:HLA-B27
相关性葡萄膜炎是急性前葡萄膜炎的最常见类型,
约占全部病例的 50%。 该病以急性、反复发作的单

侧或交替性前葡萄膜炎为典型表现,常见症状包括

眼红、眼痛、畏光及视力下降。 眼科检查可见明显

前房炎症反应,同时常伴发强直性脊柱炎、反应性

关节炎等全身性疾病[18] 。 ②分子诊断路径:首选外

周血 PCR-SSP 技术进行 HLA-B27 分型检测,该方

法快速、准确、通量高,适合用于大规模筛查。 对于

检测结果存疑或需进一步分型的病例,可选用 San-
ger 测序进行验证。 若伴有关节痛、腰背痛等全身症

状时,应建议患者接受骶髂关节影像学( X 射线或

MRI)以及风湿免疫血清学(血沉、C 反应蛋白等)等

系统性检测,并请风湿免疫科会诊,以明确是否合

并脊柱关节病。 ③结果解读:HLA-B27 分型结果的
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临床解读需紧密结合患者临床表现。 若结果为阳

性,且患者具有典型的急性前葡萄膜炎体征,即可

支持 HLA-B27 相关性葡萄膜炎的诊断[19] 。 若

HLA-B27 分型结果为阴性,则有助于缩小鉴别诊断

的范围,但不能完全排除本病。 临床上仍有部分典

型病例可出现 HLA-B27 阴性[20] ,尤其在疾病早期

或经免疫抑制治疗后。 因此,对于检测阴性但仍高

度怀疑的患者,应结合其病程、治疗反应及其他辅

助检查结果进行综合判断。
3. 1. 2　 病毒感染　 ①临床表现:病毒相关性前葡萄

膜炎约占前葡萄膜炎的 10%,是最常见的感染性葡

萄膜炎[21] 。 病原体以 HSV、VZV 和 CMV 为主,临
床多表现为慢性或急性复发性前葡萄膜炎。 典型

体征有眼压升高、角膜后羊脂状或色素性沉积物

(KP)、虹膜萎缩等[11] 。 ②分子诊断路径:推荐采用

房水 qPCR 技术,针对 HSV-1、HSV-2、VZV 及 CMV
等常见疱疹病毒进行靶向核酸检测。 该方法敏感

性高、特异性强,可在数小时内获得结果,是诊断病

毒性前葡萄膜炎的首选实验室方法。 若 qPCR 结果

阴性,但临床仍高度怀疑感染,或临床表现复杂、炎
症进行性加重的病例,建议进一步采用 mNGS 技术

进行广谱、无偏倚的病原体筛查。 ③结果解读:检
测结果需与临床表现密切结合。 在具有相应临床

表现的患者中,房水 qPCR 检测到特定病原体核酸,
且循环阈值(Ct 值)低于预期实验室阳性阈值,可作

为相应病毒感染的病原学诊断依据,并指导针对性

抗病毒治疗。 须注意,因核酸检测过程易受污染且

感染晚期患者眼内液病原体核酸水平较低,存在出

现假阳性和假阴性结果的可能[22,23] 。 因此,对于临

床高度疑似的病例,初次 PCR 阴性结果不能完全排

除感染,应考虑重复取样检测或送检 mNGS[24] 。
mNGS 检出序列需与临床表现高度相符,对低序列

数结果(如<10 条特异性序列),需警惕常见环境菌

(如表皮葡萄球菌)污染可能,建议重复检测或 PCR
复验,以排除背景污染或潜伏感染的可能。
3. 1. 3　 结节病　 ①临床表现:葡萄膜炎是结节病最

常累及的眼部的最常表现,以前葡萄膜炎最为多

见。 临床常表现为慢性、双侧、肉芽肿性炎症,典型

眼部体征包括角膜后羊脂状 KP、虹膜 Koeppe 结节

或 Busacca 结节,以及虹膜后粘连等[25] 。 同时,患
者可能伴有肺门淋巴结肿大、皮肤结节性红斑、关
节炎等全身多系统受累表现[26] ,但部分患者眼部症

状可早于或独立于系统性表现出现。 ②分子诊断

路径:结节病相关性前葡萄膜炎的诊断依赖于系统

性评估[27] ,包括血清血管紧张素转换酶(ACE)和溶

菌酶检测、胸部影像学检查(X 射线或 CT)以及必要

时组织活检。 房水分子检测在本病中的作用主要

为“排他性诊断”,即通过房水或玻璃体液样本,采
用 PCR 技术,排除结核分枝杆菌、疱疹病毒等感染

性病因,以及通过细胞因子分析辅助排除眼内淋巴

瘤等伪装综合征。 ③结果解读:眼内液 PCR 阴性结

果,结合血清 ACE 或溶菌酶升高、胸部影像学显示

双侧肺门淋巴结肿大等系统性表现,可支持结节病

相关性前葡萄膜炎的诊断,并确保后续使用糖皮质

激素及免疫抑制剂的安全性。 若 PCR 结果呈阳性,
则应首先考虑感染性可能,并调整治疗方案,避免

因误诊而错误使用强效免疫抑制药物导致感染扩

散。 眼内液分子检测主要用于排除感染与伪装,结
节病确诊仍以系统评估与病理为金标准,但眼部为

主者 常 缺 乏 安 全 取 材 灶, 故 不 常 规 推 荐 眼 部

活检[25~ 27] 。
3. 1. 4　 外伤及术后　 ①临床表现:手术创伤、眼球

穿通伤或钝挫伤可直接破坏血-房水屏障,进而引发

继发性前葡萄膜炎。 临床表现为急性或慢性非肉

芽肿性前葡萄膜炎,常见眼红、眼痛、畏光、视力下

降等症状。 眼部检查可见前房炎症细胞与闪辉,可
伴有前房纤维素性渗出、积血、角膜水肿或眼压升

高。 若合并感染,则可能出现前房积脓、玻璃体混

浊、眼睑红肿及结膜充血水肿等感染征象。 ②分子

诊断路径:对于外伤或术后出现前房炎症、视力下

降且怀疑合并感染的患者,在不延误紧急治疗前提

下尽快取样,必要时先行经验性玻璃体腔注药并同

步送检[7,11] , 通过多重 PCR 技术筛查常见细菌

(16SrRNA 基因)、真菌 ( ITS 区域) 及病毒 ( HSV、
VZV、CMV)。 若 PCR 结果为阴性但临床仍高度怀

疑感染,或患者对抗炎治疗无效、病情持续进展,建
议采用 mNGS 进行无偏倚病原体筛查。 ③结果解

读:对于术后或外伤后葡萄膜炎,分子诊断的首要

目标是快速鉴别无菌性炎症与感染性眼内炎。 眼

内液多重 PCR 或 mNGS 检测到病原体核酸是诊断

感染性眼内炎的直接证据,并根据病原体类型选择

敏感抗生素、抗真菌药或抗病毒药物治疗。 阴性结

果则支持无菌性炎症的诊断,但需排除因病原体载

量低、已接受部分抗感染治疗造成的假阴性可能。
3. 2　 中间葡萄膜炎的常见病因及分子诊断　 中间

葡萄膜炎指慢性、隐匿性累及玻璃体、睫状体平坦

部及视网膜周边部的炎症,其临床表现以玻璃体炎

症细胞和混浊(“雪球样”或“雪堤样”改变)
 

最为突

出[2] 。 患者常主诉眼前漂浮物(“飞蚊”症)、视力模

糊,黄斑水肿是其最常见的并发症和也是导致视力

下降的主要原因。 其病因多与系统性疾病(结节

病、多发性硬化)相关,也为特发性。
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3. 2. 1　 结节病　 ①临床表现:结节病是中间葡萄膜

炎最常见的全身性病因,典型表现为双侧慢性玻璃

体炎,可见典型“雪球样”玻璃体混浊、脉络膜视网

膜周边损伤,常伴肺门淋巴结肿大等全身表现[27] 。
②分子诊断路径:同结节性前葡萄膜炎,诊断结节

病相关性中间葡萄膜炎需结合临床表现与全身系

统性评估。 眼内液 PCR 和 mNGS 检测主要用于排

除感染性病因(如结核、梅毒)及眼内淋巴瘤等伪装

综合征。 ③结果解读:眼内液病原体检测阴性结

果,结合系统性证据(如血清 ACE 升高、胸部影像学

提示肺门淋巴结肿大),可支持结节病相关性中间

葡萄膜炎的诊断,并为安全启动免疫抑制治疗提供

依据。 阳性结果则提示感染,需调整治疗方案。 眼

内液分子检测主要用于排除感染与伪装。
3. 2. 2　 多发性硬化(MS) 　 ①临床表现:中间葡萄

膜炎是 MS 最常见的眼部表现,以双眼慢性或复发

性玻璃体炎症为主要特征。 眼科检查可见玻璃体

内弥漫性炎症细胞浸润及典型“雪堤样”渗出,常伴

有黄斑囊性水肿,导致患者出现眼前漂浮物、视物

模糊及视力下降等症状[28] 。 其眼部表现可先于 MS
的典型神经系统症状(如肢体麻木、无力、平衡障碍

或视觉障碍)出现,也可与其同时发生。 ②分子诊

断路径:多发性硬化相关性中间葡萄膜炎的诊断以

神经系统临床评估和影像学检查为核心。 建议对

表现为中间葡萄膜炎的患者尽早进行颅脑及脊髓

MRI 筛查。 目前无眼内液特异性分子标志物可直

接诊断 MS 相关性中间葡萄膜炎,但通过分子检测

(如病毒、梅毒 PCR 等)可排除感染、眼内淋巴瘤等

其他病因。 ③结果解读:MRI 显示典型多发性硬化

脱髓鞘病灶,结合眼内液病原体 PCR 检测阴性结

果,可支持 MS 相关性中间葡萄膜炎的诊断,并应及

时转至神经科进行系统评估与治疗。 对于 MRI 表

现不典型或无明显神经系统症状的患者,阴性分子

检测结果还可增强中间葡萄膜炎与 MS 关联的临床

推断。 若眼内液检测发现病原体核酸阳性,则应考

虑感染性葡萄膜炎的可能,并转向抗感染治疗。
3. 3　 后葡萄膜炎的常见病因及分子诊断　 后葡萄

膜炎是一组累及脉络膜、视网膜、视网膜血管、视盘的

炎性疾病,包括脉络膜炎、视网膜炎、脉络膜视网膜

炎、视网膜脉络膜炎和视网膜血管炎等,常伴有玻璃

体受累,出现玻璃体混浊和炎症细胞。 患者可有眼前

黑影或暗点、闪光、视物模糊或视力下降等表现,部分

轻症者可无明显症状。 其病因复杂,感染性、全身性、
伪装综合征及特发性因素均较为常见。
3. 3. 1　 结核感染　 ①临床表现:结核病可仅以眼部

为首发或唯一表现,其中后葡萄膜炎是最常见的眼部

受累形式,约占结核性葡萄膜炎的 36. 3%[29] 。 典型

眼部表现包括匍行性脉络膜炎、视网膜炎、视网膜血

管炎等。 临床多以视力下降、眼前黑影为主要症状,
但常缺乏发热、盗汗等全身活动性结核症状,且多数

患者对单纯糖皮质激素治疗反应不佳。 ②分子诊断

路径:眼内液分子检测为诊断结核性后葡萄膜炎提供

了直接病原学证据,显著提高了诊断准确率。 对临床

高度怀疑的病例,在完成血清学筛查(γ-干扰素释放

试验)及胸部影像学检查后,可进一步采集房水或玻

璃体液,针对结核分枝杆菌特异性基因序列(如

IS6110)进行靶向 qPCR 检测。 对于 qPCR 阴性但临

床仍高度怀疑的病例,或复杂、难治性后葡萄膜炎,建
议采用宏基因组下一代测序(mNGS)技术进行无偏

倚筛查[8,24] 。 ③结果解读:结核性后葡萄膜炎的确诊

应结合全身性结核病史或暴露史,典型的临床表现体

征以及相关的辅助检查综合考量。 如血清 γ-干扰素

释放试验阳性仅提示结核感染致敏状态,无法区分潜

伏感染、既往感染或活动性眼内结核。 胸部影像学发

现活动性或陈旧性结核病灶具有支持意义,但影像学

阴性并不能完全排除眼内孤立性结核的可能。 房水

或玻璃体液结核分枝杆菌 qPCR 检测阳性是诊断眼

内结核的直接病原学证据,具有确诊价值。 若 qPCR
结果为阴性,则需结合临床表现、影像特征、诊断性抗

结核治疗反应,以及必要时重复眼内液检测或采用

mNGS 进一步筛查。
3. 3. 2　 梅毒感染　 ①临床表现:梅毒性后葡萄膜炎

是眼梅毒最常见的表现形式,在后葡萄膜炎中约占

36% ~ 65%。 临床主要表现为脉络膜视网膜炎、视
网膜血管炎、视乳头水肿及浆液性视网膜脱离,部
分患者可伴有玻璃体炎、虹膜睫状体炎[30] 。 患者常

主诉单眼或双眼视力下降、眼前黑影飘动,缺乏特

异性,易与其他后葡萄膜炎混淆。 ②分子诊断路

径:诊断应首先对所有疑似病例进行血清学筛查,
包括非梅毒螺旋体试验(如 RPR)和梅毒螺旋体特

异性试验(如 TPPA)。 若血清学结果不明确、临床

表现不典型或需与疱疹病毒等其他感染进行鉴别

时,可进一步采用房水或玻璃体 qPCR 方法检测梅

毒螺旋体 polA 基因,以获取直接病原体证据。 ③结

果解读:梅毒性后葡萄膜炎的确诊主要依据梅毒感

染史、眼部特征性表现以及血清学证据。 对于具有

典型梅毒性后葡萄膜炎体征的患者,血清学 RPR 滴

度升高联合 TPPA 阳性,是诊断梅毒感染和提示疾

病活动的强有力证据。 眼内液梅毒螺旋体 qPCR 检

测阳性则为活动性眼内感染提供最直接的病原学

证据,具有确诊价值,是诊断的“金标准”。 然而,由
于在感染早期或治疗后可能出现假阴性,且临床实
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践中并非诊断所必需检查,因此 qPCR 阴性结果不

能完全排除眼梅毒。
3. 3. 3　 病毒感染　 ①临床表现:

 

CMV 视网膜炎及

疱疹病毒(HSV、VZV)所致的急性视网膜坏死综合

征(ARN) 是病毒性后葡萄膜炎的两种主要类型。
CMV 视网膜炎多见于免疫功能低下患者,典型表现

为后极部全层、奶酪状视网膜坏死,常伴广泛视网

膜出血,多双眼起病。 ARN 则好发于免疫功能正常

人群,以周边视网膜坏死、玻璃体炎症及视网膜血

管炎为特征,多为单眼受累。 ②分子诊断路径:诊
断首选眼内液多重 qPCR 检测,可同时覆盖 CMV、
HSV-1 / 2 及 VZV 等多种病毒核酸,其敏感性约为

80. 9% ~ 84. 0%,特异性可达 97. 4% ~ 100. 0%,能快

速鉴别病原体,对 ARN 等需紧急干预的疾病尤为重

要。 此外,眼内液特异性抗体检测(如 GWC 系数)
亦有助于辅助诊断。 若上述方法仍未能明确病因,
可进一步考虑采用宏基因组下一代测序( mNGS)。
③结果解读:PCR 检测到特定病毒核酸即可确诊,
并支持启动抗病毒治疗,以控制视网膜坏死、视网

膜脱离等严重并发症。 Goldmann-Witmer 系数阳性

( >4)支持眼内特异性抗体产生,可作为 qPCR 阴性

时的辅助证据。 mNGS 在常规检测阴性但临床高度

怀疑或病情复杂时,可提供无偏倚的病原体线索。
3. 3. 4　 寄生虫感染　 ①临床表现:弓形虫感染是最

常见的寄生虫性后葡萄膜炎病因,多表现为局灶性坏

死性视网膜炎伴邻近视脉络膜炎和玻璃体炎,常伴陈

旧性色素瘢痕。 其他如弓蛔虫感染则多表现为后极

部或周边肉芽肿性炎症,可伴有慢性眼内炎。 临床症

状多以单眼视力下降、视力模糊、眼痛为主。 ②分子

诊断路径:实验室诊断包括血清学检测特异性抗体

(如弓形虫 IgG / IgM),但血清阳性仅提示既往或全身

感染,不能提示眼内活动性病变。 确诊还需依赖眼内

液检测,包括针对弓形虫 B1 基因等的靶向 qPCR,或
计算眼内液抗体指数(GWC 系数)。 ③结果解读:眼
内液弓形虫 qPCR 阳性是诊断活动性眼弓形虫病的

直接病原体证据,特异性高,可直接指导启动抗弓形

虫治疗。 眼内液 GWC 系数阳性( >4)表明眼内存在

针对弓形虫的特异性抗体产生,是诊断的重要支持,
尤其适用于 qPCR 检测阴性的慢性或复发病例。 若

弓形虫 qPCR 结果或 GWC 系数阴性(<2),需结合典

型临床表现及其他检测(mNGS)综合判断。
3. 4　 全葡萄膜炎的常见病因及分子诊断　 全葡萄

膜炎指炎症同时或前后累及眼前节(虹膜、睫状体)
和眼后节(脉络膜、视网膜等)。 患者可同时表现出

前葡萄膜炎(如眼红、眼痛、畏光)与后葡萄膜炎(如

视力下降、眼前黑影飘动、飞蚊症)的复合症状。 国

内较为常见的两种全葡萄膜炎为白塞(Behcet)综合

征葡萄膜炎和福格特-小柳-原田(VKH)综合征。
3. 4. 1　 Behcet 综合征　 ①临床表现:Behcet 综合征

性是一种病因未明的系统性血管炎性疾病,常以口

腔溃疡、生殖器溃疡、眼炎及皮肤损害(如结节性红

斑)为主要临床表现。 在眼部主要表现为反复发作

的非肉芽肿全葡萄膜炎[31] ,以视网膜血管炎最为突

出,可伴视网膜水肿、出血,严重时发展为视网膜坏

死、视神经萎缩。 ②分子诊断路径:Behcet 综合征葡

萄膜炎的确诊仍主要依据国际公认的临床诊断标

准(如 ICBD 标准、ISG 标准) [32,33] ,HLA 基因分型检

测在该病的诊断中主要发挥辅助和筛查作用。 推

荐对临床疑似患者进行 PCR-SSP 的 HLA-B51 / B5
基因型检测。 眼内液细胞因子检测(如 IL-6、IL-8、
IL-10、IFN-γ 等)亦有助于辅助诊断与鉴别诊断,其
表达谱的特征性变化可为该病与其他类型葡萄膜

炎的区分提供依据[34,35] 。 ③结果解读:HLA-B51 /
B5 阳性是重要的遗传易感性提示,但阳性率在不同

人群中存在差异,且并非诊断必要条件。 阴性结果

不能排除诊断,需综合临床表现进行判断。 眼内液

细胞因子检测中,可出现某些细胞因子谱特征(如

IL-6 与 IFN-γ 水平升高,同时 IL-10 水平降低),作
为辅助鉴别线索,不作为确诊依据[34] 。
3. 4. 2　 VKH 综合征　 ①临床表现:VKH 综合征是

一种以双眼肉芽肿性葡萄膜炎为特征自身免疫性

疾病,常伴脑膜刺激征、听觉功能障碍、皮肤和毛发

异常。 在急性期,患者常表现为双眼全葡萄膜炎伴

渗出性视网膜脱离;慢性期则出现典型的“晚霞状

眼底”改变及 Dalen-Fuchs 结节[35] 。 ②分子诊断路

径:VKH 综合征诊断主要依据结合临床表现和眼科

辅助检查的 RDC 标准[36] 。 分子检测主要用于辅助

诊断和鉴别诊断,不构成确诊依据。 推荐进行 HLA
基因分型检测,重点筛查 HLA-DR4、HLA-DRw53 及

HLA-DQ4 等位点。 眼内液细胞因子检测的炎症因

子特异性变化也可作为辅助诊断该病。 在诊断存

疑或需排除感染性疾病时,可采集眼内液进行病原

体靶向 PCR 检测,如梅毒螺旋体、结核分枝杆菌等

常见感染源的核酸筛查。 ③结果解读:HLA 相关等

位基因阳性,是 VKH 综合征重要的辅助诊断标志

物,尤其在临床表现不典型时,可为诊断提供遗传

学倾向性依据,但阴性结果不能排除本病诊断。 若

细胞因子检测提示 IL-10 与 IFN-γ 水平同时升高,
则进一步支持 VKH 综合征的诊断[37] 。 若眼内液

qPCR 结果阴性,则可有效降低可降低感染可能,但
不能完全排除;仍需结合临床、影像及必要的重复

取样进行复验。
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4　 特殊类型葡萄膜炎的常见病因及分子诊断

4. 1　 细菌、真菌感染 　 ①临床表现:细菌性眼内炎

多表现为突发剧烈眼痛、视力骤降、眼睑红肿、结膜充

血水肿,前房及玻璃体可见显著炎症反应,如前房积

脓、玻璃体混浊呈“暴风雪”样改变,严重者可迅速进

展为全眼球炎。 真菌性葡萄膜炎病程相对迁延,常表

现为慢性、复发性肉芽肿性炎,玻璃体内可见“串珠

样”或“绒毛球样”混浊,视网膜表面可出现白色浸润

灶,易伴发视网膜血管炎及黄斑受累。 ②分子诊断路

径:此类感染的确诊高度依赖眼内液的病原学证据。
传统涂片与培养阳性率有限,分子诊断可显著提高检

测效能。 针对病因不明的急性眼内炎的病例,应尽早

采用广谱 PCR 技术同步检测细菌 16S
 

rRNA 基因、真
菌 18S / 28S

 

rRNA 基因或 ITS 区域。 临床若高度怀疑

特定病原(如金黄色葡萄球菌、白色念珠菌等),可采

用靶向 qPCR 进行确认。 对于传统方法和 PCR 检测

均阴性、病情复杂或治疗无效的病例,mNGS 能无偏

倚地检测眼内液中所有微生物核酸,尤其有助于识别

罕见病原或混合感染。 ③结果解读:眼内液 PCR 或

mNGS 检测到细菌或真菌核酸,即可确证细菌性或真

菌性葡萄膜炎的诊断,并直接指导选择敏感的抗生素

或抗真菌药物。 阴性结果不能完全排除感染,尤其在

感染晚期或已行部分抗感染治疗情况下,需密切结合

临床表现、治疗反应及随访结果进行动态评估,同时

应警惕检测标本污染和操作不当所造成的假阳性和

假阴性结果。
4. 2　 伪装综合征　 ①临床表现:伪装综合征特指一

类由非炎症性疾病引起,但其临床表现与葡萄膜炎

高度相似的疾病总称,其中以原发性玻璃体视网膜

淋巴瘤( Primary
 

vitreoretinal
 

lymphoma,PVRL)最为

常见。 PVRL
 

95%以上为弥漫性大 B 细胞型淋巴

瘤,患者常出现视物模糊、视力下降、眼前漂浮物等

非特异性症状。 眼科检查可见角膜后沉着物、前房

闪辉、玻璃体混浊,以及乳白色视网膜下病变[38] 。
②分子诊断路径:推荐通过微创玻璃体切割术获取

足量玻璃体液样本,进行多技术整合分析[39] 。 细胞

因子分析是重要的初筛手段,当玻璃体液中 IL-10>
100

 

pg / ml 或 IL-10 / IL-6 比值>1 时,高度提示 B 细

胞淋巴瘤的可能。 分子遗传学检测则可提供克隆

性证据,包括 B 细胞淋巴瘤中常见免疫球蛋白重链

(IgH) 基因重排, T 细胞淋巴瘤则以 T 细胞受体

(TCR)基因重排为特征;MYD88
 

p. L265P 突变亦是

支持 B 细胞淋巴瘤诊断的重要分子标志。 对于怀

疑原发性玻璃体视网膜淋巴瘤的病例,在细胞因子

分析提示淋巴瘤可能后,宜进行 MYD88 基因突变

检测及 IgH 基因重排分析。 玻璃体活检的金标准为

多模态综合诊断,不建议仅依赖细胞学单项检查,
因其细胞量少而容易出现假阴性结果[38,39] 。 ③结

果解读:分子检测阳性结果为伪装综合征提供重要

诊断依据,如 IL-10 / IL-6 比值异常提示淋巴瘤可能

性, 基因重排检测证实淋巴细胞单克隆增殖,
MYD88 突变支持特定亚型诊断。 然而,阴性结果不

能完全排除伪装综合征,尤其在疾病早期或样本中

肿瘤细胞数量不足时。 诊断还需综合考虑临床表

现与治疗反应之间的矛盾性、影像学特征(如 OCT
显示的视网膜下浸润、FFA / ICG 中的特征性改变),
以及全身系统性评估以排除其他部位的淋巴瘤,并
在必要时重复玻璃体活检。 确诊后应转至血液肿

瘤科开展进一步系统治疗。
4. 3　 特发性葡萄膜炎　 ①临床表现:特发性葡萄膜

炎多指那些排除了感染性因素(如病毒、细菌、结

核、梅毒等)、自身免疫相关性因素(如脊柱关节病、
结节病、白塞病、VKH 综合征等)、系统性疾病眼部

表现以及伪装综合征(如眼内淋巴瘤)之后,仍无法

明确病因的一类葡萄膜炎。 ②分子诊断路径与结

果解读:诊断特发性葡萄膜炎必须建立在充分排除

其他已知病因的基础上。 特发性葡萄膜炎的诊断

是一个动态过程。 建议在首次诊断后 3-6 个月进行

再评估。 这要求临床开展全面的眼科与全身检查、
必要的实验室检测(如感染血清学、炎症指标、自身

抗体等)、影像学评估,以及根据临床指征进行的眼

内液分子检测与病理学分析。 只有在完成上述排

查且所有结果均为阴性或无法支持某一特定诊断

时,方可考虑特发性葡萄膜炎的诊断。
利益冲突:所有参与本共识制定与审阅的专家均声

明不存在利益冲突。
共识声明:本共识的制定,充分融合了当前葡萄膜炎

分子诊断的最新证据、临床可操作性、卫生经济性以

及患者诊疗意愿,旨在为眼科及相关科室医师提供一

套系统、务实且贴近临床的分子诊断参考框架。
免责声明:本共识内容基于现有临床证据与专家经

验形成,属于指导性意见,供临床参考使用。 共识

所述建议并非强制标准,临床实践中应结合具体情

况灵活运用。 葡萄膜炎病因复杂,分子诊断技术发

展迅速,本共识将随医学进展适时修订,以保持其

科学性和实用性。
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