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自 2019年 IMI遗传学报告发布以来，近视遗传学研究发展迅速。目前已有数千个遗传变异被发现与屈光

不正相关，这些发现不仅深化了我们对眼球生长调控机制的认识，也有助于理解为何部分人群会发展为高

度近视而另一部分人群则不然。

近期研究进一步证实，近视具有显著的遗传基础，但基因的作用始终与环境和生活方式相互交织。较高的

教育强度、大量近距离用眼以及户外活动不足，均可能进一步增强遗传易感性对近视发生发展的影响。新

兴的多基因风险评分在结合环境因素后，展现出筛查高风险儿童的潜力，但目前尚未达到临床应用的标准。

大型国际研究已发现一批与眼球发育密切相关的基因，涵盖眼球大小调控、视网膜信号传导、神经发育以

及细胞外基质重塑等多个生物学过程。与此同时，罕见遗传变异的研究揭示了部分突变与视网膜疾病及结

缔组织疾病之间的重叠，提示基因检测在识别综合征性近视或高风险近视病例中具有重要价值。

表观遗传学领域的新兴研究正逐步揭示环境因素如何影响基因表达。光照条件、昼夜节律及炎症反应等，

均可通过“开启”或“关闭”特定基因来影响眼球生长。

总体而言，近视遗传学研究正从基因发现阶段迈向功能解析阶段——不再仅仅关注哪些基因与近视相关，

而是着力理解这些基因的作用机制及其与环境的交互方式。这一知识积累将最终支撑个体化近视预防与治

疗策略的实现。对于临床医生而言，虽然遗传工具目前尚未进入常规诊疗流程，但其在早期风险筛查和精

准干预方面的潜力，正在深刻塑造未来的临床实践方向。

临床要点
• 基因与环境协同作用：近视的遗传风险会因高教育强度、大量近距离用眼及户外活动不足等环境与

生活方式因素而显著放大。



• 多基因风险评分前景可期：与环境因素结合使用时，多基因风险评分有望实现对高风险儿童的早期

识别，但目前尚不具备临床应用条件。

• 罕见变异检测的临床价值：基因检测有助于识别与视网膜疾病或结缔组织病变相关的综合征性近视

及重度近视病例。

• 表观遗传与分子研究的新发现：光照环境、昼夜节律以及炎症反应等因素可通过基因调控影响眼球

生长，相关研究正不断揭示其背后的分子机制。

• 临床转化前景广阔：对近视遗传机制的深入理解，有望推动个体化近视预防和治疗策略的发展。
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