
［收稿日期］　２０１８０４０３　　　　　［接受日期］　２０１８０６２０

［基金项目］　国家自然科学基金（８１５７００３７）．ＳｕｐｐｏｒｔｅｄｂｙＮａｔｉｏｎａｌＮａｔｕｒａｌＳｃｉｅｎｃｅＦｏｕｎｄａｔｉｏｎｏｆＣｈｉｎａ（８１５７００３７）．

［作者简介］　曾乐凤，硕士，住院医师．Ｅｍａｉｌ：ｌｅｆｅｎｇｚｅｎｇ＠１６３．ｃｏｍ

通信作者（Ｃｏｒｒｅｓｐｏｎｄｉｎｇａｕｔｈｏｒ）．Ｔｅｌ：０２１５３３１５２３７；Ｅｍａｉｌ：ｈｕｉｌｉｚｈａｎｇ８１５＠１６３．ｃｏｍ

ＤＯＩ：１０．１２０２５／ｊ．ｉｓｓｎ．１００８６３５８．２０１８．２０１８０３２６ ·短篇论著·

先天性上睑下垂合并先天性心脏病临床诊治分析

曾乐凤，汤政德，王凤丹，张绘莉
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　　［摘要］　目的：研究先天性上睑下垂合并先天性心脏病的情况。方法：回顾性调查１０５３例先天性上睑下垂患者先天性心

脏病的发病率，并比较不同上睑下垂程度、单双侧上睑下垂患者先天性心脏病的发病率。结果：１０５３例先天性上睑下垂患者

中，有４０例患者同时检出先天性心脏病，发病率为３．８０％，高于普通人群中先天性心脏病的发病率。根据眼睑下垂程度分组

中，轻度上睑下垂组１７４例，中度组４１６例，重度组４６３例，分别检出先天性心脏病２例（１．１５％）、１１例（２．６４％）和２７例

（５．８３％）；重度先天性上睑下垂组先天性心脏病尤其是复合先天性心脏病的发病率明显高于轻度及中度组，差异有统计学意

义（犘＜０．０５）。单侧先天性上睑下垂组６６４例，双侧组３８９例，两组分别检出先天性心脏病１１例（１．６６％）、２９例（７．４６％）；双

侧上睑下垂组简单和复合先天性心脏病的发病率均明显高于单侧组，差异有统计学意义（犘＜０．０１）。结论：先天性上睑下垂患

者同时罹患先天性心脏病的可能性增加，其中以重度或双侧上睑下垂患者先天性心脏病的发病率升高更明显；先天性眼睑疾

病的患者有必要进行先天性心脏病筛查。
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　　先天性上睑下垂是一种比较常见的先天性眼

病，也是上睑下垂最常见的一种。其主要表现为单

眼或双眼上睑提起困难、睑裂狭小，主要由动眼神

经发育不全或提上睑肌发育不良所致。研究［１２］发

现，先天性上睑下垂患儿常合并先天性心脏病。本

研究进一步分析了先天性上睑下垂患儿同时罹患

先天性心脏病的情况以及这两种疾病的关系。

１　资料与方法

１．１　一般资料　２０１５年７月至２０１７年７月上海

９２９　中国临床医学　２０１８年１２月　第２５卷　第６期　　ＣｈｉｎｅｓｅＪｏｕｒｎａｌｏｆＣｌｉｎｉｃａｌＭｅｄｉｃｉｎｅ，２０１８，Ｖｏｌ．２５，Ｎｏ．６
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１０５３例拟行手术治疗的先天性上睑下垂患者，每例

患儿术前均常规行超声心动图检查。排除其他原

因引起的上睑下垂，包括：（１）外伤性上睑下垂、腱

膜性上睑下垂；（２）全身性疾病（如重症肌无力等）

引起的上睑下垂；（３）有上睑下垂表现的综合征，如

小睑裂综合征、下颌瞬目综合征、唐氏综合征等。

本研究经医院伦理委员会审核批准，患者及家属知

情同意并签署知情同意书。

１．２　上睑下垂的判定和程度分级　上睑下垂的诊

断标准：眼睛平视前方时，上睑覆盖角膜＞２ｍｍ，可

为单侧或双侧。先天性上睑下垂为出生时即上睑

下垂。程度分级：（１）轻度为上睑缘位于瞳孔上缘，

遮盖瞳孔＜１／３，下垂量为１～２ｍｍ；（２）中度为上

睑缘遮盖瞳孔上１／３～２／３，下垂量为３～４ｍｍ；（３）

重度为上睑缘下垂至瞳孔中央水平线或以下，遮盖

瞳孔＞１／２，下垂量≥４ｍｍ。两眼下垂程度不同者，

按程度重侧分级。

１．３　观察指标　收集所有患儿的临床资料，包括

性别、年龄、智力情况、就诊体质量、母亲的孕产期

情况、父母危险因素接触情况、家族史、全身体格检

查情况、眼部专科情况、实验室检查结果和超声心

动图结果等。分析患儿合并先天性心脏病的情况。

１．４　统计学处理　采用ＳＰＳＳ１３．０软件处理数

据。计数资料以狀（％）表示，组间比较采用χ
２ 检

验。样本率与整体率的比较采用二项分布检验。

对于不同程度先天性上睑下垂合并先天性心脏病

发病率的比较，采用秩和检验。检验水准（α）为

０．０５。

２　结　果

２．１　患者一般情况　１０５３例先天性上睑下垂患

者中，男性７５２例、女性３０１例，年龄３～１８岁，平均

（６．４３±４．４０）岁；就诊时体质量１２～４２ｋｇ，平均体

质量为（２３．８±７．９１）ｋｇ。其中，轻度眼睑下垂１７４

例（１６．５％），中度４１６例（３９．５％，），重度４６３例

（４４．０％）；单侧上睑下垂占６６４例（６３．１％），双侧眼

睑下垂３８９例（３６．９％）。

２．２　合并先天性心脏病情况

２．２．１　总体发病情况　超声心动图检查发现，４０

例患者（４０／１０５３，３．８０％）合并先天性心脏病。其

中，男性２１例（５２．５％）、女性１９例（４７．５％）。２４

例患者仅存在１种类型的心脏或大血管畸形（简单

先天性心脏病），包括卵圆孔未闭９例、房间隔缺损

７例、室间隔缺损５例、动脉导管未闭３例；其余１６

例存在２种及以上心脏或大血管畸形（即复合先天

性心脏病），包括心内膜垫缺损１例、法洛四联症３

例、法洛三联症２例、Ｅｂｓｔａｉｎ畸形合并房间隔缺损

１例、动脉导管未闭合并室间隔缺损４例、动脉导管

未闭合并室间隔缺损及房间隔缺损１例、动脉导管

未闭合并卵圆孔未闭２例、房间隔缺损合并室间隔

缺损２例。

２．２．２　上睑下垂不同程度患者先天性心脏病发病率

比较　结果（表１）表明：重度组先天性心脏病的发病

率（５．８３％）高于轻度（１．１５％）及中度组（２．４６％），差

异有统计学意义（犘＜０．０５）；中度与轻度组间差异无

统计学意义。重度组复合先天性心脏病发生率高于

轻度组，差异有统计学意义（犘＜０．０５）。

表１　先天性上睑下垂程度合并先天性心脏病情况

狀（％）

　心脏畸形种类
上睑下垂程度

轻度（犖＝１７４） 中度（犖＝４１６） 重度（犖＝４６３）
合计

先天性心脏病 ２（１．１５） １１（２．４６） 　２７（５．８３）△ ４０（３．８０）

简单先天性心脏病 ２（１．１５） ６（１．４４） １６（３．４６） ２４（２．２８）

复合先天性心脏病 ０ ４（０．９７） １２（２．５９） １６（１．５２）

　　简单先天性心脏病：仅存在１种心脏或大血管畸形；复合先天性心脏病：存在２种及以上心脏或大血管畸形．犘＜０．０５与轻度组相
比；△犘＜０．０５与中度组相比

２．２．３　单侧和双侧上睑下垂患者先天性心脏病发

病情况比较　结果（表２）表明：单侧组先天性心脏

病发病率（１．６６％）低于双侧组（７．４６％），差异有统

计学意义（犘＜０．０１）。单侧组简单先天性心脏病发

病率（１．０５％）低于双侧组（４．３７％），差异有统计学

意义（犘＜０．０１）；单侧组复合先天性心脏病发病率

（０．６０％）低于双侧组（３．０８％），差异有统计学意义

（犘＜０．０１）。
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表２　单双侧上睑下垂合并先天性心脏病情况

狀（％）

　心脏畸形种类
上睑下垂部位

单侧（狀＝６６４）双侧（狀＝３８９）
合计

先心性心脏病 １１（１．６６） ２９（７．４６） ４０（３．８０）

简单先天性心脏病 ７（１．０５） １７（４．３７） ２４（２．２８）

复合先天性心脏病 ４（０．６０） １２（３．０８） １６（１．５２）

　　简单先天性心脏病：仅存在１种心脏或大血管畸形；复合先天性
心脏病：存在２种及以上心脏或大血管畸形．犘＜０．０１与单侧组
相比

２．３　其他合并症　１０５３例患者中，７例存在智力

障碍（０．６６％），其中３例同时存在先天性心脏病。３

例存在先天性心脏病的患者中，１例为室间隔膜部

缺损、２例（兄妹）为动脉导管未闭合并卵圆孔未闭；

此３例患者临床诊断为努南综合征。面裂１例

（０．０９％），同时合并法洛四联症。腭裂合并先天性

髋关节脱位１例，腭裂并室间隔缺损１例。

３　讨　论

先天性上睑下垂是指上睑部分或全部不能提

起所造成的下垂状态，即注视前方时上睑缘遮盖角

膜上部超过１／５，视物受到阻挡
［３］。其病因复杂，主

要分为肌肉源或神经源性。其中，肌肉源性为提睑

肌发育不全或残缺，神经源性包括中枢性和周围神

经发育障碍。先天性上睑下垂发病率为０．１２％
［４］。

患儿因代偿而养成视物时仰头、皱额、耸肩等行为

习惯，影响美观，且会影响颈椎的正常发育，引起废

用性弱视、近视、散光等。目前先天性上睑下垂最

有效的治疗方法为手术［５］。

先天性上睑下垂可能合并多种系统畸形。潘

淑娟等［６］报道了先天性上睑下垂合并尿道下裂畸形

的情况。国外两篇病例报道［１２］描述了先天性上睑

下垂合并先天性心脏病的情况，并称之为面心综合

征。Ｌａｒｎｅｄ等
［１］报道，Ｗｉｌｌｓ眼科医院先天性上睑

下垂患儿同时罹患先天性心脏病的概率为４．４９％。

本研究中，先天性上睑下垂合并先天性心脏病的发

生率为３．８％。此类患儿同时合并智力障碍时，则

诊断为努南综合征［７］。该综合征可有头颈部特殊面

容，心血管系统、神经系统、生殖系统等多系统疾

病，表现为眼睑下垂、眼距宽、房间隔缺损、肺动脉

缩窄、智力低下、青春期延迟等。本研究中有３例患

者最终确诊为努南综合征，其中２例为兄妹。

不同国家和地区、不同年龄阶段先天性心脏病

的发病率各不相同。全球成人先天性心脏病的发

病率为１．２‰～１７‰
［８］。亚洲人群出生时先天性心

脏病的发病率约为９．３‰
［９］。我国小于１８岁的儿

童和青少年人群先天性心脏病发病率则为１．５‰～

７．７‰
［１０１２］。本研究先天性上睑下垂患者中，先天

性心脏病发生率明显高于同年龄段普通人群，与

Ｌａｒｎｅｄ等
［１］的研究相似。合并先天性心脏病的先

天性上睑下垂患儿进行上睑下垂矫正手术的围术

期心血管风险增加。本研究中有３１例患者为先天

性心脏病术后择期行眼部手术，仅有９例患者（８例

卵圆孔未闭和１例房间隔缺损）经多学科讨论后直

接进行了上睑下垂矫正手术。

本研究发现，在重度眼睑下垂和双侧眼睑下垂

的患者中，各类先天性心脏病的发生率明显升高，

尤其是复杂先天性心脏病。重度、双侧眼睑下垂患

者复杂先天性心脏病的发生率分别较轻中度、单侧

眼睑下垂者显著升高（犘＜０．０５）。因此，临床上应

对先天性上睑下垂患者常规进行先天性心脏病的

筛查，尤其是双侧或重度眼睑下垂的患者。

先天性上睑下垂和先天性心脏病在致病因素

或易感因素上可能存在联系，如胚胎期的某些致病

因素同时影响了轴旁中胚层（分化形成头部结缔组

织和面部肌肉）和内脏中胚层（分化形成肠系膜和

心脏）的发育，导致眼睑下垂和心血管畸形同时发

生。然而，这些推测需进一步的研究证实。本课题

组后续将从基因或表观遗传学水平，进一步探讨先

天性上睑下垂合并先天性心脏病的发病基础，以辅

助产前诊断和筛查，并为这类疾病提供精准治疗的

基因靶点。此外，本研究为单中心的观察性课题，

入选人群具有明显的局限性，期待通过大规模、多

中心、多区域的流行病学调查来得出更准确的发病

率数据。

综上所述，本课题观察了先天性上睑下垂合并

先天性心脏病的情况，结果显示，先天性上睑下垂

患者，尤其是双侧或重度上睑下垂患者，合并先天

性心脏病的风险明显增加。因此，对于先天性上睑

下垂患者，尤其是拟行手术的患者，应常规进行先

天性心脏病的筛查。
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