
 
诺 里 病  

遗传检测  
临床遗传检测可确认诊断结果，并用于产前咨询，评

估胎儿的遗传可能性。诺里基因，NDP，由三个外显
子组成并编码含有133个氨基酸的蛋白质。 大多数男
性病例中，NDP基因的致病突变能够直接测序检测。
有的病例中，临床疑似诺里病不能通过DNA 分析证
实，就需要检测其他具有相似临床症状的基因(FZD4, 
LRP5)。 
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治疗  
在意识到该疾病之前，视网膜的完全剥落通常已经不

可挽回的发生了。但是没有完全失明的患者可在早期

进行手术或激光治疗。听觉损伤可由助听器和电子耳

蜗植入治疗。特殊教育专家提供的咨询，行为或药物

方面的管理和关爱有助于改善行为异常和认知困难的

症状。诺里病的男性患者需要家庭，朋友和照顾者不

同程度的帮助，但仍然能够拥有充实有价值的人生。

想了解更多信息，请联系诺里病协会(NDA) 或本册背
页上任何相关专业人士。 

提取DNA的 血样和最终DNA 序列分布图 

“一种稀少的先天或早发性双目失明，随后并发听觉

损伤的疾病。患者以男性为主，其中一些还会出现认

知困难或行为异常症状。” 
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诺 里 病  

临 床 表 现  

首先出现的可见症状通常是白色瞳孔反射（白瞳症；假神经胶质瘤）。这种疾病非常多变（甚至在家族内），其余的眼部

症状有视网膜边缘缺血，玻璃体视网膜出血，视网膜折叠，渗出性和/或牵引性视网膜剥落，和持续性胎儿血管综合症。之

后可以观察到眼球收缩(眼球痨)，晶状体混浊形成白内障。 角膜，虹膜， 睫状体和/或视网膜色素上皮都可能受该疾病影

响。除眼部症状外，大多数诺里病男性患者在童年晚期或青少年早期会减弱对高频声音的听觉，并逐步丧失听力。 并且，

多达一半的患者出现包括自闭症在内的认知损伤或行为异常。一些患者会有癫痫症。外周血管异常的可能性也会增加(例如

静脉功能不全)。 

区 别 诊 断  

其他几种人类疾病很容易与诺里病混淆，包括视网母细胞瘤，原发性视网膜发育不良，持续增生性原始玻璃体，早产儿视

网膜病，里氏视网膜发育不良，外层渗出性视网膜病变，先天性视网膜劈裂症，骨质疏松-假性神经胶质瘤综合征，最后尤

其是家族性渗出性玻璃体视网膜病变(FEVR)。目前认为最后这种疾病和三个不同基因(NDP, FZD4, LRP5) 的突变相关。因此临

床遗传检测对正确诊断至关重要。 

 

研 究  

研究继续揭示遗传突变如何导致诺里病的临床表现，并解释

导致失明，失聪和认知﹑行为的特征表现的生物因素。随着

对这些问题的理解逐渐加深，我们希望了解如何加强对临床

症状的预防和治疗，并更好地帮助诺里病的患者和家属。 

X染 色 体 连 锁 的 隐 性 遗 传  
 

诺里病(ND)是由诺里病假神经胶质瘤(NDP) 基因突

变引发的家族病症。它通过X染色体连锁的隐性方

式遗传，通常只影响男性。 

携带突变基因的女性通常是健康的，但理论上有

50%的风险将疾病遗传给子女(图 1A). 携带者母亲

的儿子有50%的可能性患病，女儿有50%的可能性和

母亲一样成为携带者。诺里病男性患者的儿子一定

健康，而女儿一定是突变携带者(图1B)。 

诺 里 病 协 会  

诺里病协会(NDA)是个多样化的组织，热衷为诺里病患者，他们的家属，社交圈，教育者，雇主和医学专家服务。通过协助这些

群体间的合作，我们正在提高对诺里病的全面了解。我们的目标是成为国际诺里病社区的主要资源和提倡者。NDA完全依靠志愿

者和会员捐助来运行，并且随着该组织的成长，其服务项目也会扩增。 请登陆 www.norries.org了解更多。 

中文翻译由 ChineseTranslationPro.com 提供。                                                                    
This document was translated from English to Chinese by ChineseTranslationPro.com. 

图 1: X染色体连锁的隐性遗传。 (A) 携带者母亲。 (B) 患者父亲。图片来

自美国国家医学图书馆并修改 (http://ghr.nlm.nih.gov/handbook/illustrations). 

ND 和 FEVR病的高度相似性导致发现了各自相关基因(NDP, FZD4, LRP5) 的基因产物在所谓的经典Wnt信号传导通路中相互

作用。其中一个基因的突变导致血管缺陷，这似乎也是导致不同临床症状的共同机制。 

A B 

一些携带者女性可能会表现出轻微的临床症状。. 

对此一种解释源于偏斜的X染色体失活与临床镶嵌

性。通常在女性中，每个细胞随机地沉默一个X染

色体(女性有两个X染色体，男性有一个X染色体一

个Y染色体)，当健康的基因拷贝被选择失活，细胞

或组织中就可能出现病变。 

 

健康（左）和患诺里病的老鼠（右）视网膜横切面显示出血管系

统（红色标记）的区别。 


