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　　 【摘要】　眼皮肤白化病是一组与黑色素生物合成有关的遗传性疾病 , 表现为眼 、皮肤、 毛发黑色素缺乏等 。黑

色素缺乏可引起眼的一系列异常表现 , 如严重的视力低下 、畏光 、眼球震颤等;患者皮肤极易被紫外线晒伤而患皮肤

癌;由于其特殊的表型 , 白化病患者的心理发育也会受到一定程度的影响 。本文重点介绍眼皮肤白化病的临床表现及

危害 。
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　　 【Abstract】　O culocu taneous a lb inism in eye sk in is a series o f hereditary disease re la ted tom elanin biosynthesis, which

is m ainly short of me lan in of eye, skin, hair and brings various haza rd to patients. In the course o f eye deve lopm en t, them ela-

nin lacking causes a se ries o f abnorm alm anifesta tion , such as severe eyesight decrease, photophobia, nystagm us, e tc. The pa-

tients′sk in is easy to be sunburnt by u ltrav io le t ray and the possibility of sk in cancerw ill inc rease grea tly; them enta l develop-

m en t o f a lbinism pa tients w ill be influenced in som e ex ten t fo r the specia l pheno type. So ablinism patients need care, under-

standing and help o f soc ia l circ les.
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　　眼皮肤白化病 (ocu locutaneous albi-
nism , OCA)是一组与黑色素生物合成有
关的单基因隐性遗传病 , 表现为眼 、皮
肤 、毛发黑色素缺乏 。根据涉及基因的不
同 , 进一步分为 4型 , 分别是酪氨酸酶

(TYR)基因突变导致的 OCA1, P基因突

变导致的 OCA2, 酪氨酸酶相关蛋白 1

(TYRP1)基因突变产生的 OCA3及膜相

关转运蛋白 (MATP)基因突变所致的

OCA4
[ 1 ～4 ] 。其中 OCA1和 OCA2最为常

见 , 而由酪氨酸酶活性异常引起的眼皮肤
白化病 Ⅰ型 (OCA1)临床表现最严重 。
本文着重介绍眼皮肤白化病的临床表现及

危害 。

1　临床表现
1.1　眼的相关异常是最重要的临床表现
　眼发育过程中 , 黑色素的缺乏可引起眼
一系列异常表现 , 患者虹膜、视网膜颜色

浅淡或缺如 , 出现明显畏光 、 虹膜半透

明 、眼底着色不足 、眼球震颤 、高度屈光
不正 、视力低下 、立体视觉差等临床表
现

[2 , 3 , 5 ～ 7] 。
白化病患者虹膜通常为蓝色或灰色 ,

一些患者虹膜色素缺乏 , 在光线直接照射
时虹膜会出现紫色 。虹膜半透明不仅使进
入眼内的光线发生散射 , 引起患者注视困

难
[8 ] , 还可使光线大量进入眼睛 , 导致

患者对光线特别敏感 , 即所谓的 “畏
光 ”。视网膜着色不足使脉络膜血管清晰
可见 , 根据脉络膜血管在眼底四个象限的
清晰度 , 可以对眼底着色评分 。眼底色素
严重缺乏时 , 四个象限的脉络膜血管均可

见 。
白化病最重要的异常表现是黄斑中央

凹发育不良和视神经通路异常 , 即视网膜
神经节细胞轴突在视交叉处发生异常交

叉 , 许多颞侧的视网膜神经节细胞轴突投
射到对侧的外侧膝状体核 。后者是白化病
特异性的表现 , 几乎各种类型的白化病均

有这种异常 。白化病患者的黄斑在发育过
程中分化不成熟 , 中央凹反光点消
失

[5 , 9 ] , 有些患者中央凹处可见视网膜血
管

[10, 11 ] 。黄斑发育不良和视觉通路的异
常可引起眼球震颤 、斜视和视力低下等 ,
深度近视 、远视和散光也较常见。眼球震

颤是眼睛不自主的随意运动 , 常出现在出
生后的两三个月内 , 随着年龄的增加可减

轻 。震颤的方式包括水平方向 、 垂直方
向 、混合式和周期交替式 , 多数为水平方
向震颤

[ 2] 。许多白化病患者依靠头部的
倾斜或转动减轻震颤带来的视觉不稳。斜
视分为内斜视和外斜视 , 一般认为与
Kappa角的增大有关

[ 12 ] , 斜视的产生可
能与视神经的发育有关 , 视觉信号异常的

传输模式使双眼不能协调工作 , 因此深度
觉较正常为低 。
白化病患者视力明显低下 , 通常在法

定 “盲 ” 的范围之内 (20 /200 ～ 20 /

400), 异常的视力不能通过配戴眼镜得
到有效的矫正 。眼皮肤白化病导致的视力

低下与很多因素有关 , 虹膜半透明程度低
时视力相对好一些 , 故认为视力与虹膜着
色程度有关 , 同时斜视 、眼球震颤 、黄斑
发育不良和视路的异常也与视力低下有

关
[ 9, 13] 。

1.2　皮肤和毛发色素缺乏是最明显的临

床表现　眼皮肤白化病患者除眼色素缺乏
及相关的眼部症状外 , 皮肤和毛发均有明
显的色素缺乏 , 如皮肤白皙 , 毛发呈白
色 、金黄色或棕色 。

OCA1A亚型 , 其酪氨酸酶活性完全
丧失 , 也称典型酪氨酸酶阴性型 OCA ,
其皮肤 、毛发 、眼睛始终不能产生黑色

素 , 白发 、白肤等表现终生不变 , 并且在
任何民族中都是如此 。随着时间的推移 ,
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毛发可能变成微黄色 , 这可能由于日晒或
者洗发剂等导致毛发蛋白变性的缘故 。可

出现无色素性痣 , 但不会发生有色性皮肤
损伤 。

OCA1B亚型与 OCA1A亚型患者出生

时毛发均呈白色 , 但 OCA1B亚型随年龄

的增长毛发逐渐增加 , 表现为金黄色 、棕
黄色等 , 因此 , OCA1B又称为黄色 OCA ,
这是由于突变基因编码的酪氨酸酶尚有部

分残余的活性 。OCA1B临床表现的变异

范围较宽 , 从仅有极少量黑色素到皮肤毛

发色素近乎正常都有可能
[ 14, 15 ] 。OCA1B

也有眼部异常 , 程度轻重不等 , 但总体来
说比 OCA1A要轻一些

[ 2, 3, 6, 16] 。
OCA2是由 P基因突变引起 , 酪氨酸

酶的活性正常 , 表型一般较 OCA1A 轻 ,
出生时毛发有少量色素沉着 , 呈浅黄色或
金黄色 , 可随年龄的增长而加深 , 也可能
终生不变 。随着年龄的增长 , OCA2型患

者也会出现雀斑 、着色斑和痣 , 但皮肤的

白皙度一般不会因为日晒而有所改变 。虹
膜一般呈蓝色或者棕色 , 表型也随个人的
种族背景不同而有所不同 。对非洲黑人的
棕色 OCA来说 , 皮肤 、毛发 、 虹膜均为

棕色
[ 3 ] 。

1.3　眼皮肤白化病与斑驳病及白癜风的
区别　白化病 、斑驳病和白癜风都属于色
素缺失性疾病 , 在临床表现上有相似之

处 。
斑驳病又名图案状白皮病 , 是一种先

天性皮肤色素缺失疾病 , 由位于 4q12的

K IT基因突变造成 , 呈常染色体显性遗
传 。临床表现为发部 、前额、胸腹和四肢

出现白色斑块 , 形状 、大小不一 , 边界清
楚 , 周围无色素加深 。最具有特征的是额
部中央或稍偏部位的白色斑伴横跨发际白

色斑块 , 出生时即已存在 , 并且形状和大

小一般不随时间改变 。有些患者可伴有耳
聋 、 神经系统异常或先 天性巨结肠
等

[ 17, 18] 。
白癜风与白化病 、斑驳病不同 , 是一

种获得性色素缺失性疾病 , 又称白斑病 ,

世界各民族均有发病 , 为常见多发病 , 发
病率为 1% ～ 2%[ 19 ] , 表现为局部色素脱
失斑 , 呈乳白色 , 皮损内毛发亦变白 。白
斑大小形态不一 , 边缘清晰 , 并可见色素

加深带 , 斑块内可出现岛状色素区 。进展
期皮损逐渐移行于正常皮肤 , 稳定期停止
进展 。全身任何部位的皮肤均可累及 , 好
发于易受阳光照射及摩擦损伤的部位 , 如
手背 、面部 、躯干、 颈部 、 外生殖器等 。

白斑可孤立存在或对称分布 , 也可沿神经
走向呈节段状 , 个别可泛发全身 。白癜风
一般在 10 ～ 30岁发病 , 患者无自觉症
状 [ 20] 。

2　眼皮肤白化病的危害

2.1　视力问题　严重的视力低下往往是
眼皮肤白化病患者迫切期望得到解决的首

要问题 。其主要包括近视 、 远视 、散光 、
斜视 、畏光 、眼球震颤等 , 患者为了看清
物体不得不经常转动头部或将物体凑到眼

前以及佩戴眼镜 , 而多数又不能通过眼镜

或其他眼科治疗得到较好的矫正 , 严重者
可能失明 , 这使得他们的学习和生活非常
不便 , 不适宜从事室外作业和对视力有相
对要求的职业和工作 。
2.2　皮肤问题　白化病患者黑色素合成

缺陷在 OCA1最为明显和严重 , 尤其是
OCA1A。由于缺乏黑色素的保护 , 患者
的皮肤极易被日光中的紫外光晒伤 , 使患
皮肤癌的可能性大为增加 , 也可导致视神

经的损伤 , 因此 , 白化病患者不能在强光
下进行体育锻炼 , 也不适宜室外作
业

[1 , 6 , 21] 。有调查显示 , 皮肤着色程度和
黑色素瘤的发病风险有一定的关系 , 皮肤
着色程度好时 , 黑色素瘤的发病风险降

低 , 反之 , 发病风险会升高 。但色素沉着
在黑色素瘤中的具体作用尚不清楚

[21] 。
2.3　心理问题　白化病患者最引人注意
的是其特殊的外表 。周围的儿童可能会嘲

笑 、排斥患儿 , 使他们长期处于孤立 、封
闭的环境中而产生强烈的自卑感 , 影响其
身心健康 。成年白化病患者在工作 、婚姻
问题上也会遇到歧视和困难 , 难以获得满

意的家庭生活 。
目前对眼皮肤白化病尚无有效治疗方

法 , 通过遗传咨询和产前诊断避免或减少
患儿出生是最为根本的应对策略。然而对
现症患者而言 , 绝大多数并无智力缺陷 ,

智力测试的结果与正常同龄对照者无明显

差别 , 这意味着 OCA患者有可能取得与

正常同龄人一样的成就 , 但他们的确存在
前述各种实际问题与客观困难 , 故更需要

包括来自父母 、老师 、同学和社会的关爱
与帮助 , 白化病患儿的父母在早期也应注
意培养孩子开朗乐观的性格

[ 2] 。
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