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【摘要】 　 小眼球是一种罕见的眼部发育异常,特征为眼球体积较小、眼轴较短,常伴随多种眼部并发症,其中先天性白内

障是其最为严重的并发症之一,严重影响患儿的视觉发育和生活质量。 该文综述了近年来关于小眼球合并先天性白内障的

研究进展,旨在总结该疾病的发病机制、分类、临床表现及治疗策略等方面的最新成果。
【关键词】 　 小眼球;先天性白内障;眼畸形

【中图分类号】 R779. 7　 　 　 【文献标志码】 B　 　 　 【文章编号】 1672-6170(2026)04-0184-05

　 　
  

小眼球是一种罕见的先天性眼科疾病,其特征

为眼球前后径(眼轴长度)显著小于正常范围,严重

影响患儿的视力。 此病常伴有其他眼部病变,此外

约 50%的病例合并有其他全身性异常[1] 。 根据国

际出生缺陷监测和研究信息中心的统计数据,小眼

球在活产婴儿中的患病率为 1. 18 / 10000[2] 。 在失

明儿 童 群 体 中, 小 眼 球 所 致 失 明 占 比 高 达

11. 2%[3] ,是导致儿童致盲的主要原因之一。 此外,
小眼球与先天性白内障的高发病率存在密切关联。
鉴于小眼球解剖结构的特殊性,其手术操作伴随着

较高的风险,且手术策略以及人工晶状体( intraocu-
lar

 

lens,
 

IOL) 的选择均与普通先天性白内障患儿

不同。
1　 发病机制

1. 1　 遗传因素　 先天性小眼球的遗传机制复杂多

样,涵盖了常染色体显性、隐性以及 X 连锁隐性遗

传模式。 至今,现已发现 CHX10、PRSS、SIX6 等超

过 90 个基因与小眼球有关[3] 。 先天性白内障的致

病基因则可根据其功能特性划分为五大类别:晶状

体蛋白基因、细胞骨架相关蛋白基因、转录调节因

子基因、膜蛋白基因,以及尚未明确的其他基因[4] 。
值得注意的是。 其中 SOX2、PAX6、SIX6 等基因与

小眼球及先天性白内障的发生均密切相关。
  

在胚胎期,人眼发育经历了视泡形成、视杯和

(或)晶状体诱导、胚胎裂闭合、眼前后房形成及眼

功能成熟五个关键阶段。 任一阶段的故障均可诱

发眼部结构异常,乃至眼球缺失。 SOX2 基因在这

些发育阶段中均有表达,特别是在晶状体板诱导阶

段,它与 PAX6 基因协同表达显著。 Ragge 等[5] 认

为,SOX2 基因表达不足可能导致晶状体板诱导障

碍,进而成为小眼球的主要致病机制。 PAX6 基因

与 SOX2 基因的协同作用在晶状体诱导过程中起着

至关重要的作用。 因此,PAX6 基因的突变可能会

引发眼部组织的广泛异常,具体表现为小眼症及先

天性白内障等病状[6] 。 SIX6 基因突变与常染色体

显性遗传的小眼球、白内障紧密相关。 1999 年,Gal-
lardo 首次报道了 SIX6 基因突变导致的双侧小眼球

合并白内障病例[7] 。 随后,Javidi 等[8,9] 的研究进一

步证实了 SIX6 基因突变在小眼球及先天性白内障

发病中的关键作用。 此外,CHX10 基因的突变首先

在眼发育迟缓的小鼠模型中被发现[10] ,接着,Percin
等[11]报道了一个家族中存在隐性的 CHX10 基因突

变,该家族成员表现出小眼球、白内障以及虹膜严

重缺损的特征。 FOXE3 基因与眼前部发育缺陷及

白内障紧密相关,其突变会引发晶状体缺失、小眼

畸形等症状[5] 。 另外,UNC45B 基因在人与斑马鱼

晶状体中均广泛分布,其含量随胚胎发育阶段而变

化,该基因突变的斑马鱼表现出晶状体中央区域细

胞核与纤维的异常聚集,以及小眼球[12] 。
1. 2　 外部环境因素　 药物暴露、射线辐射、微生物

感染及孕期营养代谢失衡等因素均可能对胎儿眼

部发育造成不良影响。 其中,妊娠期间感染及药物

暴露是常见的原因。 研究指出,妊娠早期使用镇静

安眠类药物的母亲,其婴儿罹患小眼球的风险高达

7%[13] 。 Mahmoud 等[14] 报道了寨卡病毒流行期间

胎儿及新生儿眼部异常的案例,发现小眼球最常

见,且常合并先天性白内障。
2　 分类及临床表现

  

小眼球定义为 1 岁儿童眼轴长度小于 19
 

mm,
或 B 超测量的成人眼轴长度小于 21

 

mm,低于正常

水平两个或两个以上的标准差[3] 。 Hoffman 等[15]对

小眼球进行分类,小眼球可分为五种类型:单纯性

小眼球、真性小眼球、相对性前部小眼球、后部小眼

球、复杂性小眼球。 单纯性小眼球特征为眼轴短而

无其他眼部结构异常,患者拥有正常的前房深度和
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巩膜厚度,因此不存在闭角性青光眼的风险。 真性

小眼球表现为眼前节与后节整体缩小,CT 可见眼球

整体缩小,晶状体相对较大且边缘圆润,眼外肌与

视神经较细。 目前,关于真性小眼球的眼轴长度定

义尚未达成共识[15] 。 此类眼睛前房浅,虹膜前凸,
房角狭窄,晶状体厚度正常或增加,巩膜与脉络膜

增厚(通常超过 1. 7
 

mm),易于发生虹膜积液。 相

对性前部小眼球则指前节小而眼轴正常,前房深度

≤2. 2
 

mm,角膜直径<11. 0
 

mm,无解剖畸形且巩膜

厚度正常[15] 。 因其眼轴长度正常,术前白内障诊断

中易被忽视,其特殊解剖结构,使得患者易发生窄

角型青光眼、角膜粘连及假性剥脱综合征等。 后部

小眼球则表现为前节尺寸正常,后节缩短导致高度

远视。 眼底检查可见视网膜褶皱、色素视网膜病变

及葡萄膜积液倾向。 复杂性小眼球为除短眼轴,还
伴有其他眼部解剖结构畸形,如伴视乳头缺损及囊

肿、合并眶内囊肿等,若缺损显著、囊肿大且眼球发

育不良,眼球功能几乎丧失。 更为严重的是,由特

定基因突变引起的小眼球病症,还可能累及全身多

个系统,导致如小颅畸形、唇裂、腭裂、并指(趾)及

多指(趾) 等严重畸形[16] 。 综上,小眼球的临床表

现复杂多样,不仅影响眼部结构,还可能伴发全身

疾病。
3　 治疗

  

对于儿童白内障患者,外科手术是最佳治疗方

式,旨在建立长期的清晰视觉轴,并辅助治疗弱视

等相关问题。 小眼球合并先天性白内障的患者,由
于其眼部解剖结构的特殊性,晶状体与眼容积比值

增高、前房浅,导致手术操作空间小,治疗难度较

大,且易于引发角膜水肿以及青光眼等严重并发

症,具有较高的术中和术后并发症风险。
3. 1　 手术时机　 早期确诊与及时治疗对预防先天

性白内障患儿形觉剥夺性弱视的不可逆损害至关

重要。 最新指南建议[17] ,单眼患儿应在出生后 6 周

这一视觉发育敏感期内完成白内障摘除术,以最大

限度减轻视觉损害。 但出生后 4 周内手术可能增加

术后继发性青光眼风险,故推荐出生后 4 ~ 6 周手

术。 因此,建议视觉受损显著的单眼患儿在出生后

4 ~ 6 周进行手术。 双眼白内障患儿,为预防弱视及

眼球震颤,应在出生后 8 周内完成手术。 对于伴有

先天性白内障的小眼球患儿,早期白内障手术不仅

能够显著改善患儿的视功能[18] ,还能增加前房容积

从而预防青光眼的发生。 研究表明[19] ,小眼球患儿

术后前房深度显著增加,且术前存在高眼压的患儿

术后眼压均恢复至正常范围。 除此之外,对于早期

接受Ⅰ期白内障手术的患儿,手术可促进眼轴生

长[20] 。 而Ⅱ期 IOL 植入的时机同样关键,随着手术

技术的不断发展,普通儿童白内障 IOL 植入的时机

已提前至 7 月龄[17] 。 然而,在小眼球中植入成人尺

寸的 IOL 面临技术挑战、屈光变化等问题,因此Ⅰ期

植入 IOL 存在争议。 目前,普遍认为 2 岁后植入

IOL 更安全[21] 。 而张静等[22]提出,仅依据年龄判断

IOL 植入的可行性缺乏科学依据,建议将睫状沟长

度作为评估 IOL 植入可行性的关键指标。 当睫状沟

长度大于 10
 

mm 时患儿可考虑植入 IOL。 同时,研
究发现完成Ⅱ期 IOL 植入术的患儿术后视力优于未

植入 IOL 的患儿。 提示合并先天性白内障的小眼球

患儿,一旦发现尽早手术可促进其眼轴生长及视觉

发育。
3. 2　 IOL 的选择 　 在白内障患者的 IOL 计算中,
需考虑三个关键变量:角膜曲率、眼轴长度以及有

效晶状体位置(effective
 

lens
 

position,ELP)。 对于眼

轴长度正常或较长的患者,在 IOL 计算中 ELP 的影

响相对较小。 但在眼轴较短的患者中,由于所需

IOL 的屈光度通常较高,ELP 的细微变化可能显著

影响术后屈光状态。 这一特性使得小眼球患者的

IOL 计算对精度要求尤为严苛,而筛选出 ELP 预测

效能最优的计算公式成为临床决策的关键环节。
  

针对短眼轴的患者,早期研究[23] 发现 Hoffer
 

Q
公式在预测准确性上表现优异。 然而,2018 年的一

项研究[24]指出 Hagis 公式在预测短眼轴 IOL 屈光

力方面优于 Hoffer
 

Q 公式。 此外,Milles 等[25] 研究

发现,Barrett
 

Universal
 

II 公式对短眼轴的平均绝对

预测误差最小。 但值得注意的是,2022 年的一项

Meta 分析[26]综合了 15 项研究、涉及 2395 只眼睛和

11 个公式,结果并未发现任何公式在统计学上显著

优于其他公式。 因此,对于小眼球患者的 IOL 计算,
目前尚无公认的最佳公式,仍需根据患者的具体情

况进行个体化选择。 此外,儿童 IOL 度数的选择同

样是一个值得关注的问题。 通常认为,随着患儿眼

球的发育,会出现典型的眼轴增长及近视漂移现

象。 因此患者的手术年龄成为确定白内障术后目

标屈光度的考量因素。 VanderVeen 等[27] 的研究首

次直接对比了儿童白内障患者基线生物测量数据

与随访期间屈光变化的差异,该研究发现,对于角

膜曲率低于年龄预期值的眼睛,会有额外的近视漂

移。 因此,在选择 IOL 时应酌情考虑这一因素,以便

进行必要的调整,从而优化手术效果。 建议 IOL 度

数选择遵循以下标准:针对 6 月至 1 岁左右的患者,
其 IOL 度数常规降低 6 ~ 8

 

D;对于年龄 1 ~ 2 岁的患

者,度数降低 4 ~ 6
 

D;而对于 3 ~ 6 岁的患者,度数降

低 2 ~ 4
 

D。
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在小眼球治疗中,单枚 IOL 植入通常具有临床

优势,这源于其解剖空间较正常眼显著受限的客观

条件。 目前临床已有多个品牌提供+30. 00
 

D 以上

IOL 产品。 对于合并高度远视的患者,在条件允许

的情况下,选择单枚+40. 0
 

D
 

IOL 相较于植入两个+
20. 0

 

D 的 IOL 更为合适。 当所需 IOL 度数超过+
40. 0

 

D 时,临床医师需结合个体解剖特征制定个性

化矫正方案。 可行方案包括实施背驮式 IOL 植入

术,或选择直接植入现有最高度数 IOL 并联合框架

镜矫正、角膜接触镜适配或激光屈光手术等辅助手

段,以精准补偿残余屈光偏差。
3. 3　 手术方式　 小眼球患儿因其发育异常,常伴有

瞳孔散大困难,若手术期间药物性瞳孔扩张不足,可
采用创伤较小的虹膜拉钩或瞳孔扩张器等方法。 有

研究表明[28] ,正确使用虹膜扩张器甚至可以减少诸

如内皮细胞损失之类的并发症。 常用的手术方式为

白内障超声乳化吸出联合 IOL 植入术。 是否进行晶

状体后囊膜切开和前部玻璃体切除,需根据患儿年龄

等具体情况决定。 对于婴幼儿,为避免术后视轴区的

混浊,建议在白内障摘除手术中同时行后囊膜切开,
并联合前部玻璃体切除。 3 ~ 8 岁患儿则需综合术前

检查配合程度和随访依从性进行评估,来决定是否保

留后囊;8 岁以上患儿,建议保留完整后囊膜,但当后

囊出现明显混浊时,通常不建议继续保留[17] 。
  

关于 IOL 的植入方法,早期为提升术后视觉质

量,对高度远视患儿采用了背驮式( Piggyback) IOL
植入术。 背驮式 IOL 的位置选择直接影响术后视

力。 Gayton 等[29]最早将两枚 IOL 均植入囊袋内,取
得满意疗效,但 Oshika 等[30] 随后研究发现,植入囊

袋内的 IOL 接触面会变形,导致球镜等效度降低,出
现远视性屈光不正及晶状体接触面混浊。 因此,背
驮式 IOL 植入时,建议一枚植入囊袋,另一枚植入睫

状沟,以有效解决远视漂移问题。 但仍存在人工晶

状体间混浊的问题[31] 。 随着单个+40. 0
 

D
 

IOL 及激

光手术的出现,背驮式 IOL 的应用逐渐减少。 IOL
可放置于囊袋内或睫状沟内,对于囊袋无法支撑

IOL 的情况,采用 IOL 巩膜悬吊法。 但需注意,在进

行 IOL 悬吊固定穿刺时,由于小眼球的平坦部可能

较短,视网膜附着位置较靠前,因此穿刺针位置不

宜过靠后,以免刺穿周边视网膜并导致视网膜撕裂

或脱离。 飞秒激光辅助白内障手术因其术中超声

波能量低、超乳时间短及角膜损伤少而广受欢迎。
然而,对于瞳孔扩张不足的小眼球患者,选择飞秒

激光辅助白内障手术时应持谨慎态度。 近期 Matha-
lone 等[32]的研究表明,与传统白内障手术相比,飞
秒激光辅助白内障手术过程中会导致眼内压升高。

因此,对于术前眼压较高的小眼球患者,在选择飞

秒辅助手术时,需特别考虑这一关键问题。
3. 4　 术后并发症及其处理　 术后最常见的并发症

为青光眼,其次为虹膜后粘连。 小眼球对先天性白

内障患者术后青光眼风险的影响已得到充分证

实[33~ 35] 。 其中,在长达 32 年的随访研究中,小眼球

是先天性白内障术后晚发型青光眼的重要危险因

素[34] ,这一发现也强调了对于先天性白内障手术患

者,尤其是小眼球患者,进行长期随访以控制并发

症的重要性[34,
 

36] 。 进一步的研究探讨了先天性白

内障和小眼球患者术后发生青光眼的危险因素,发
现早期手术和眼轴较短是相关的风险因素[37~ 39] 。
Prasad 等[39]报道,所有接受一期白内障手术的小眼

球患儿均行周围虹膜切除术,术后青光眼发病率较

低,这提示该方法可能是预防小眼球患儿术后青光眼

的有效策略。 小儿患者由于血管通透性增高,易发生

纤维蛋白样炎症[40] ,导致虹膜粘附于晶状体囊膜,形
成虹膜后粘连。 此外,严重的炎症反应可产生大量纤

维蛋白渗出,进而形成纤维膜[40] 。 当纤维膜完全覆

盖瞳孔区域或后粘连完全阻塞瞳孔时,可引发继发性

青光眼,同时纤维膜的形成也促进了视轴区混浊的发

展。 儿童眼部处于生理发育阶段,血-眼屏障尚未完

全建立,对手术和 IOL 的特异性反应较强,因此术后

炎症反应较成人更为严重。 为抑制术后前房炎症反

应,应采取积极的抗炎措施,包括术毕结膜下注射适

量的抗生素和糖皮质激素,以及术后早期使用糖皮质

激素等眼药。 由于儿童是糖皮质激素性高眼压的高

危人群,因此术后需密切监测眼压,并加强随访,通常

术后 3 个月炎症反应可趋于稳定[41] 。
4　 未来研究与展望

  

首要任务是深化对小眼球与先天性白内障的

遗传学研究。 未来的研究需进一步揭示这两种疾

病的遗传机制,这涵盖了对更多家族谱系的分析及

新识别基因的功能性探索。 随着基因编辑技术的

不断进步,基因治疗成为可能,研究者期望能够开

发出高效的基因调控策略,以改善患者的视觉功

能。 此外,跨学科协作对研究小眼球合并先天性白

内障至关重要,需遗传学、眼科医学及临床医学等

领域共同努力,加速疾病认知与治疗策略的创新。
美国密歇根大学凯洛格眼科中心在 2020 年启动的

多学科眼科遗传诊所,通过将眼科护理与医学遗传

学和咨询相结合,该诊所不仅帮助解决了患者的诊

断困难,还帮助了更大的人群进行新的基因发现和

针对靶向治疗的研究[42] 。 早期筛查与及时干预同

样关键。 新生儿筛查的主要目标是早期识别视力

障碍。 因此,所有新生儿都应接受红光反射测试以
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检测眼部缺陷[43] 。 异常者需立即转至眼科专科中

心评估与治疗。 早期筛查与及时治疗能显著改善

疾病预后, 对儿童视觉发育和全面发展至关重

要[44] 。 因此,对于该病症的早期诊断和及时治疗显

得尤为重要。
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