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Management of Anterior Segment Dysgenesis

Abstract

Introduction: Anterior segment dysgenesis previously referred as anterior
chamber cleavage syndrome or mesodermal dysgenesis. It involve cornea, iris,
angle, and lens resulting from abnormalities of neural crest migration and
differentiation during embryologic development. It is important to be aware of the
cause, evaluation, and treatment. Early management is necessary to address the
visual deprivation leading to amblyopia and other associated complications.
Purpose: To report management of anterior segment dysgenesis suspected Peters
Anomaly with corneal opacification and cataract.

Case report: A 7 years old girl came to pediatric ophthalmology and strabismus
clinic with chief complaint difficulties on see far object. Parents also complaining
white plaque on both eyes since birth. Right eye visual acuity is 1/60 and no light
perception on left eye. Anterior segment examination on right eye reveal hazy
cornea, iridocorneal adhesion and hazy lens, and keratopathy on left eye. Posterior
segments are difficult to examine, and ultrasonography on both eye reveal short
axial length. Diagnosed with anterior segment dysgenesis ODS suspected Peters
Anomaly OD, Congenital Cataract ODS, and Microcornea et microphthalmia
ODS. Patient underwent lens extraction, pupilloplasty, primary posterior
capsulotomy (PPC) and anterior vitrectomy without intraocular lens implantation.
1 week after surgery visual acuity is 3/60, then binocular spectacle is given.
Conclusion: Anterior segment developmental anomalies are rare but potentially
visually devastating. Treatment to anterior segment dysgenesis aim at clearing the
central visual axis to allow for visual maturation. It depends on the specific features
in each person and may involve medications, eye surgery, or corrective lenses for
PpOOr Vision.
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I Pendahuluan

Disgenesis segmen anterior adalah sebuah spektrum kelainan yang
mempengaruhi perkembangan segmen anterior mata yang meliputi kornea, iris,
badan siliar, dan lensa yang jarang terjadi namun dapat mengancam penglihatan.
Malformasi atau kegagalan pembentukan segmen anterior bola mata terjadi saat
proses organogenesis pada minggu ketiga hingga kedelapan kehamilan dapat
dipengaruhi faktor genetik dan lingkungan sehingga menyebabkan tidak lengkap
atau tidak terbentuknya struktur bola mata. Disgnenesis segmen anterior mencakup
antara lain embriotoxon posterior, sindroma Axenfeld-Rieger, Peters anomaly,
sindroma Peters plus, glaukoma kongenital primer, aniridia, distrofi endotel

herediter kongenital, distrofi posterior kornea polimorphus, sklerokornea,



megalokornea, sindroma iridokornea endothelial, sindroma iridogoniodisgenesis,
sindroma ektropion iris kongenital, dan keratokonus posterior. '~

Peters anomaly adalah salah satu bentuk disgenesis segmen anterior yang lebih
banyak terjadi secara sporadis, namun pada beberapa kasus ditemukan pola
herediter dalam bentuk autosomal dominan resesif. Kelainan yang terjadi
disebabkan oleh mutasi gen yang berperan dalam proses perkembangan segmen
anterior mata seperti PAX6, PITX2, CYP1B1, dan FOXC1. Gambaran klinis sangat
bervariasi antara lain hipoplasia iris, ektopia pupil, kekeruhan kornea, perlekatan
iris dan kornea, gangguan pada sudut iridokornea, perlekatan kornea dan lensa, atau
perlekatan tepi pupil dan iris. Kelainan tersebut dapat menyebabkan kekeruhan
kornea, glaukoma, dan katarak yang kemudian dapat menyebabkan gangguan
perkembangan visual pada anak. Tujuan dari laporan kasus ini adalah untuk
melaporkan tindakan tatalaksana pada disgenesis segmen anterior suspek Peters

Anomaly dengan kekeruhan kornea dan katarak pada anak. **

I1. Laporan Kasus

Seorang anak perempuan, An. A usia 7 tahun dibawa oleh orang tua ke poliklinik
Pediatrik Oftalmologi dan Strabismus Rumah Sakit Mata Cicendo pada tanggal 18
September 2020 dengan keluhan anak tampak kesulitan untuk melihat jauh dan
harus mendekatkan benda untuk melihat. Keluhan disertai kedua mata tampak putih
yang disadari orang tua sejak anak lahir. Keluhan tidak disertai mata merah
berulang, berair, maupun kotoran mata. Keluhan tidak disertai riwayat trauma,
riwayat penggunaan obat, maupun riwayat operasi sebelumnya. Orang tua juga
mengatakan mata kiri tampak lebih kecil sejak lahir. Pasien adalah anak ke dua dari
dua bersaudara dari ibu P2A0. Pasien lahir secara normal, cukup bulan dengan berat
badan lahir 3500 gram dan langsung menangis. Riwayat imunisasi pasien lengkap
sesuai usia dengan tumbuh kembang normal. Riwayat kehamilan ibu dalam batas
normal, tidak didapatkan riwayat sakit yang diderita atau penggunaan obat-obatan
selama kehamilan. Terdapat riwayat bibi pasien memiliki keluhan yang sama yaitu

tampak putih pada mata dan mata terlihat lebih kecil.
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Gambar 2.1 Skema silsilah keluarga pasien

Pada pemeriksaan fisik didapatkan tanda vital dan status generalis dalam batas
normal. Pemeriksaan oftalmologis didapatkan tajam penglihatan mata kanan 1/60
pinhole sulit dan tidak ada persepsi cahaya pada mata kiri. Pemeriksaan tekanan
intraokular palpasi mata kanan normal dan mata kiri kurang dari normal.
Pemeriksaan oftalmologis didapatkan nistagmus, segmen anterior pada mata kanan
didapatkan palpebra dan konjungtiva tenang, pada kornea didapatkan perlekatan
iridokornea pada area jam 2 dan terdapat kekeruhan kornea dengan diameter kornea
+ 8.5 mm. Bilik mata depan Van Herrick grade II-111I flare/cell -/-, pupil lonjong,
lensa keruh. Pada mata kiri palpebra dan konjungtiva bulbi tenang, kornea
didapatkan keratopati dengan diameter kornea + 5 mm, bilik mata depan kesan
dangkal, pupil dan iris sulit dinilai, lensa keruh. Segmen posterior sulit dinilai
karena media yang keruh, kemudian dilakukan pemeriksaan ultrasonografi.
Didapatkan pada mata kanan gambaran ekogenik, refleksivitas sedang, mobilitas
tinggi, retina koroid sklera intak kesan kekeruhan vitreus karena sel radang dan
mikroftalmia dengan panjang bola mata kanan 19.19 mm. Pada mata kiri
didapatkan gambaran ekogenik, refleksivitas rendah-sedang, mobilitas sulit dinilai,
retina koroid sklera intak kesan kekeruhan vitreus sedang karena sel radang dd/
fibrosis vitreus dengan panjang bola mata kiri 15.74 mm. Pasien didiagnosa dengan
disgenesis segmen anterior ODS suspek Peters Anomaly OD + Mikrokornea ODS
et Mikroftalmia ODS + Katarak kongenital ODS. Pasien direncanakan untuk
tindakan aspirasi irigasi + pupilloplasty + PPC + vitrektomi anterior OD dalam

narkose umum.
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Gambar 2.2 Segmen anterior OD pre operasi
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Gambar 2.3 Pemeriksaan ultrasonografi ODS

Pemeriksaan segmen anterior 1 hari paska operasi tidak ada keluhan nyeri,
fotofobia, dan lakrimasi. Tajam penglihatan mata kanan 1/60 dan tidak terdapat
persepsi cahaya pada mata kiri dengan tekanan intraokular palpasi mata kanan
normal dan mata kiri kurang dari normal. Pemeriksaan segmen anterior mata kiri
pada palpebra didapatkan blefarospasme dan konjungtiva bulbi terdapat perdarahan
subkonjungtiva, pada kornea tampak kekeruhan kornea dengan jahitan intak 1 buah
di superior. Bilik mata depan Van Herrick grade II-11I flare/cell sulit dinilai dan
lensa afakia. Pasien didagnosa dengan Afakia OD + Disgenesis segmen anterior
ODS suspek Peters Anomaly OD + Mikrokornea ODS et Mikroftalmia ODS +
Katarak kongenital OS. Pasien mendapatkan terapi prednisolon asetat 8xOD,
homatropin 2% 2x0D, levofloxacin 6xOD, antibiotik oral cefadroksil 2x1 sendok
teh dan parasetamol 3x1 sendok teh. Pasien disarankan rawat jalan dan kontrol 1

minggu yang akan datang ke poliklinik Pediatrik Oftalmologi dan Strabismus.
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Dilakukan pengukuran diameter Dilakukan insisi kornea bilik mata
kornea sebesar 8.6 mm depan di limbus dengan keratom

Dilakukan pelepasan sinekia posterior Dilakukan aspirasi irigasi massa lensa
dengan spatula iris lalu dilakukan menggunakan symcoe
pupiloplasty

Dilakukan PPC Dilakukan vitrektomi anterior

Gambar 2.4 Prosedur operasi Aspirasi Irigasi + Pupiloplasty + PPC + Vitrektomi Anterior

Pemeriksaan 1 minggu paska operasi tajam penglihatan mata kanan 3/60 dan
mata kiri tidak didapatkan persepsi cahaya. Pemeriksaan segmen anterior mata
kanan didapatkan palpebra tenang dan terdapat perdarahan subkonjungtiva pada
konjungtiva, pada kornea didapatkan pigmen iris dengan jahitan intak 1 buah di
superior, bilik mata depan Van Herrick grade II-11I flare/cell -/-, pupil bulat dan
tidak didapatkan sinekia posterior, lensa afakia. Pada mata kiri didapatkan hasil

pemeriksaan yang sama dengan pemeriksaan sebelumnya. Pasien didiagnosa



dengan Afakia OD + Disgenesis segmen anterior ODS suspek Peters Anomaly OD
+ Mikrokornea ODS et Mikroftalmia ODS + Katarak kongenital OS + Ambliopia
deprivatif. Diberikan terapi levofloxacin 6xOD, prednisolon asetat 6xOD tapering
off, homatropin 2% 2xOD. Dilakukan pemeriksaan streak dengan hasil gross
+20.00D dengan jarak kerja 50 cm, nett +18.00D lalu diberikan kacamata bifokal
dengan ukuran koreksi jauh +18.00D dan ukuran koreksi jarak dekat +3.00 lalu
disarankan kontrol 1 bulan yang akan datang, dan direncanakan untuk konsul ke

Unit Low Vision.

Gambar 2.5 Segmen anterior 1 minggu paska operasi

I1I. Diskusi

Gangguan segmen anterior berhubungan dengan terjadinya kelainan pada proses
perkembangan mata. Pembentukan mata manusia dimulai pada hari ke-22 gestasi
dan berasal dari primordium optik di lipatan neural otak yang berkembang menjadi
tiga lapisan embrionik yaitu ektoderm, mesoderm, dan endoderm. Gangguan pada
proses migrasi dan diferensiasi neural crest saat organogenesis akan menyebabkan
kelainan pada segmen anterior mata. Peters anomaly adalah malformasi mata yang
jarang terjadi yang mengakibatkan kekeruhan kornea kongenital dan merupakan
bagian dari spektrum disgenesis segmen anterior. Belum didapatkan teori yang
adekuat menjelaskan patogenesis klinis dan histopatologi dari kelainan ini, namun

kemungkinan besar disebabkan oleh mutasi genetik. Bayi prematur memiliki resiko



tinggi terjadinya disgenesis segmen anterior. Selain itu, defisiensi heparin sulfat
dapat menyebabkan abnormalitas perkembangan neural crest dalam rahim, dan
paparan alkohol pada janin juga dilaporkan menyebabkan Peters anomaly. Pasien
adalah anak usia 7 tahun dengan riwayat kelahiran cukup bulan dengan berat lahir
3500 gram dan riwayat kehamilan ibu normal tanpa penyakit maupun konsumsi
alkohol atau obat-obatan. >*°

Peters anomaly didefinisikan sebagai kekeruhan kornea kongenital dengan
defek pada posterior stroma kornea, membran descemet, dan endotelium dan 80%
bersifat bilateral. Peters anomaly dapat dibedakan menjadi 2 tipe. Kelainan pada
tipe I terbatas pada iris, endotel kornea, dan membran descemet berupa adhesi
iridokorneal, sering terjadi secara unilateral dengan lensa yang jernih dan bersifat
lebih ringan dengan prognosa yang lebih baik. Tipe II terjadi bilateral dan disertai
kekeruhan kornea yang lebih berat dan disertai abnormalitas lensa berupa adhesi
keratolentikular dan katarak. Meskipun kekeruhan kornea secara umum menjadi
gejala utama dan khas, kelainan ini juga dapat berhubungan dengan kelainan seperti
glaukoma, nistagmus, dan katarak. Pada kasus yang lebih berat, bola mata gagal
berkembang sempurna sehingga dapat ditemukan mikroftalmia. Mikrokornea
didiagnosa ketika diameter horizontal kornea berukuran 9 mm atau kurang saat
lahir dan kurang dari 10 mm setelah berusa 2 tahun dan dapat terjadi sendiri atau
disertai mikroftalmia. Mikroftalmia sendiri didiagnosa bila panjang aksial kurang
dari 16 mm saat lahir dan kurang dari 20 mm setelah berusia 1 tahun. Mutasi genetik
juga dapat mempengaruhi organ lain dan sistemik sehinga menyebabkan kardiopati,
tuli, postur yang kecil, bibir sumbing dan celah pada langit-langit mulut yang
disebut sindroma Peters plus. Pada pasien ini, gejala awal yang disadari orang tua
pasien adalah timbulnya bintik putih pada mata anak sejak lahir. Anak juga tampak
kesulitan untuk melihat benda dalam jarak jauh. Pemeriksaan oftalmologis
didapatkan gejala klinis yang mendukung diagnosa Peters anomaly berupa
kekeruhan kornea pada mata kanan yang disertai perlekatan iridokornea dan
kekeruhan lensa pada mata kanan sedangkan mata kiri pasien terdapat mikrokornea,
keratopati, dan mikroftalmia melalui pemeriksaan USG didapatkan panjang bola

mata kurang dari 20 mm. Tidak didapatkan kenaikan tekanan intraokular pada



pasien dan status generalis dalam batas normal. Pasien juga dikonsulkan kepada
bagian Anak pre operasi dan tidak ditemukaan kelainan yang mengarah kepada
sindroma Peters Plus. Pasien didiagnosa dengan disgenesis segmen anterior ODS
suspek Pieters Anomaly OD + Mikrokornea ODS et Mikroftalmia ODS + Katarak
kongenital ODS. " 7#

Penegakan diagnosis dapat dilakukan berdasarkan pada pemeriksaan segmen
anterior pada anak dengan kekeruhan kornea yang timbul saat lahir. Pemeriksaan
awal menggunakan biomikroskop dapat membatasi penegakkan diagnosis awal
karena kesulitan dalam penilaian kekeruhan kornea dan struktur segmen anterior
pada anak. Pemeriksaan tambahan seperti ultrasonografi B-Scan atau ultrasonografi
biomikroskopi dapat dilakukan untuk evaluasi hubungan anatomi antara lensa, iris,
dan kornea. Pada pasien ini didapatkan gejala klinis yang sesuai dengan Peters
anomaly. Pemeriksaan ultrasonografi B-scan dilakukan untuk menilai segmen
posterior dan mengukur panjang bola mata. *”

Kekeruhan kornea dapat menjadi tanda dan gejala dari berbagai kelainan
kongenital. Kelainan ini terjadi 2.2-3.1 per 1000.000 kelahiran setiap tahun.
Diagnosa banding yang dapat dipertimbangkan pada kekeruhan kornea yang terjadi
secara kongenital antara lain sklerokornea, robekan pada membran descemet, ulkus
kornea, penyakit metabolik, defek pada kornea posterior, edema konea akibat
glaukoma kongenital, distrofi kornea kongenital, dan dermoid. Peters anomaly
adalah bagian dari spektrum disgenesis segmen anterior yang memiliki proses
perkembangan yang mirip antara lain Axenfeld-Rieger anomaly dan sindroma
Axenfeld-Rieger, sindroma iridokorneal endotel, distrofi polimorfus posterior,
distrofi endothelial herediter kongenital, dan distrofi stromal herediter kongenital.
Sindroma Axenfeld-Rieger adalah kelainan autosomal dominan dengan gejala baik
ocular maupun sistemik yang bervariasi seperti iris hypoplasia dan polikoria hingga
mikrodontia. Sindroma iridokorneal endotel (ICE) terbagi menjadi 3 subtipe yang
umumnya ditemukan pada usia dewasa pertengahan yang sedikit lebih sering
dijumpai pada wanita dan bersifat unilateral. Distrofi polimorfus posterior juga
merupakan kelainan autosomal dominan pada endotel kornea dan membran

descemet yang dapat timbul dengan gejala kekeruhan kornea bilateral dan edema



kornea pada kasus yang lebih berat. Distrofi endothelial herediter kongenital juga
merupakan salah satu disgenesis segmen anterior yang timbul dengan gejala edema
kornea kongenital dengan kekeruhan kornea bilateral. >*’

Tatalaksana Peters anomaly bertujuan membersihkan aksis visual sentral agar
maturasi visual tidak terhambat. Anak dengan kekeruhan yang menutupi aksis
visual beresiko menjadi ambliopia. Full thickness penetrating keraoplasty adalah
standar terapi saat ini, dapat juga dilakukan iridoplasti untuk perbaikan iris dan
ekstraksi lensa bila didapatkan keterlibatan lensa. Selain pembedahan, terapi juga
meliputi pemberian medikamentosa berupa kontrol tekanan intraokular dimana
pada kelainan ini sering disertai dengan glaukoma yang disebabkan abnormalitas
struktur sudut. Penetrating keraoplasty dilakukan pada kasus dengan kekeruhan
kornea sentral dan pembedahan glaukoma dilakukan jika ditemukan disgenesis
sudut dengan peningkatan tekanan intraokular. Namun jika kelainan tersebut
ringan, katarak menjadi penyebab utama penurunan tajam penglihatan sehingga
perlu dilakukan ekstraksi lensa untuk meningkatankan tajam penglihatan. Studi
oleh Nishide dkk melaporkan, tindakan pembedahan katarak lebih disarankan
menggunakan teknik insisi kornea jernih dibandingkan insisi korneosklera untuk
menjaga konjungtiva yang diperlukan jika pada pasien akan dilakukan tindakan
trabekulektomi. Studi lain oleh Chang dkk melaporkan pemasangan lensa
intraokular bergantung pada usia dan kondisi okular pada pasien. Koreksi paska
operasi dan terapi oklusi juga dapat dipertimbangkan untuk perbaikan tajam
penglihatan bila terdapat amblyopia atau dominasi salah satu mata. Pada pasien ini
didapatkan kelainan berupa kekeruhan lensa dengan ukuran kornea dan panjang
bola mata yang kurang dari normal, sedangkan untuk kelainan lain seperti
glaukoma tidak ditemukan. Tidak dilakukan pemasangan lensa intraokular dan
pasien diberikan kacamata untuk meningkatkan tajam penglihatan. Mata kiri pasien
tidak direncanakan untuk terapi dan tindakan karena didapatkan mikrokornea,
mikroftamia, keratopati yang cukup luas sehingga diputuskan untuk tatalaksana
konservatif, *"%1013
Prognosa visual bergantung pada derajat penyakit meskipun tidak ada klasifikasi

yang digunakan sebagai standar. Pasien dengan derajat penyakit yang lebih berat
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memiliki hasil visual yang lebih buruk jika dibandingkan dengan derajat penyakit
yang lebih ringan tanpa mempertimbangkan pilihan tatalaksana. Menurut Chang
dkk, tajam penglihatan akhir pada pasien dengan terapi medikamentosa saja lebih
baik jika dibandingkan dengan pasien yang mendapat terapi pembedahan. Hal ini
tidak menggambarkan pemilihan terapi medikamentosa yang lebih baik sebagai
terapi, namun kelainan dengan derajat yang lebih berat memiliki tendesi unutk
ditatalaksana dengan pilihan pembedahan. Studi lain oleh Yu dkk melaporkan
perkembangan visual post operasi pada kasus katarak kongenital juga dipengaruhi
usia saat dilakukan tindakan operasi, meskipun perhitungan ukuran lensa
intraokular belum sepenuhnya dipahami. Prognosa quo ad vitam dubia karena
masih perlu dilakukan pemeriksaan menyeluruh untuk mencari kelainan sistemik
lain. Prognosis quo ad functionam dubia, pasien berusia 7 tahun dengan visus pre
operasi 1/60 dan didapatkan nistagmus. Setelah dilakukan tindakan operasi tidak
dilakukan pemasangan lensa intraokular lalu pasien diberikan kacamata. Prognosis
quo ad sanationam dubia, karena pasien masih memerlukan evaluasi komplikasi

jangka panjang setelah operasi. '

IV. Simpulan

Disgenesis segmen anterior disebabkan kegagalan pembentukan organ yang
dapat disebabkan berbagai faktor selama gestasi. Peters anomaly berkaitan dengan
patologi okular lainnya yaitu glaukoma, katarak, sklerokornea, kekeruhan kornea,
hingga mikrokornea dan mikroftalmia. Penanganan pada disgenesis segmen
anterior ini bergantung pada kelainan yang ditemukan dan derajat keparahan pada
masing-masing pasien dengan tujuan memaksimalkan perkembangan visual anak

agar terjadi maturasi visual.
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