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I. Pendahuluan

Laporan kasus Kklinis adalah laporan terperinci mengenai gejala, tanda,
diagnosis, pengobatan, dan tindak lanjut pasien secara individual. Fungsi laporan
kasus antara lain sebagai media edukasi, komunikasi, dan penyampaian informasi
terkait penanganan atau pengalaman pada kasus tertentu. Kasus yang langka
menjadi salah satu daya tarik dari sebuah laporan kasus.*

Penulisan laporan kasus merupakan salah satu cara untuk berbagi pengalaman
dan pengetahuan dalam praktik kedokteran. Laporan kasus yang baik memiliki
kualitas, pembaruan, dan ringkasan dari penyakit maupun kelainan yang langka
serta relevan dengan praktik medis. Informasi yang baru dapat berkembang menjadi
hipotesis untuk penelitian lebih lanjut. Penulis perlu melakukan pendalaman
kepustakaan secara menyeluruh untuk membuat laporan kasus yang menarik dan
memperhatikan keaslian dari tulisannya.*-®

Jurnal medis menerbitkan banyak jenis tulisan ilmiah, salah satunya merupakan
laporan kasus. Editor jurnal menilai laporan kasus yang telah banyak dipublikasikan
tidak layak untuk dipublikasikan kembali. Laporan kasus yang tidak konsisten dan
tidak lengkap juga membuat laporan kasus menjadi kurang bermanfaat.>"® Sari
kepustakaan ini bertujuan untuk memandu penulis dalam menyusun laporan kasus

yang sistematis dan transparan.

Il. Laporan Kasus

Laporan kasus merupakan salah satu studi kasus selain seri kasus. Studi kasus
bernilai tinggi jika menjelaskan tentang temuan baru dan langka, baik pada gejala
atau perjalanan dari suatu penyakit maupun efek samping suatu terapi dan tindakan,
meskipun studi kasus berada di posisi kedua terbawah dalam hierarki desain
penelitian medis berbasis bukti seperti terlihat pada gambar 2.1. Laporan kasus dan
seri kasus berguna untuk menyampaikan informasi terkait demografi pasien,
diagnosis banding, pengobatan, dan tindak lanjut. Studi kasus tidak memiliki
kelompok kontrol karena hanya memaparkan pengamatan mengenai kasus yang

dilaporkan.:6:9



Laporan kasus dan seri kasus memiliki perbedaan dari jumlah subjek penelitian,
dimana pada laporan kasus memiliki subjek pasien tunggal sedangkan seri kasus
menggambarkan sekelompok kecil pasien. Seri kasus berguna untuk meneliti
persentase, riwayat perjalanan penyakit, serta memberikan informasi mengenai
tindak lanjut dan prognosis suatu penyakit, sedangkan laporan kasus menjelaskan
temuan terkait satu pasien dengan kondisi langka atau hasil pengobatan yang tidak
biasa. Laporan kasus tidak dapat memberikan informasi tentang efektifitas suatu

pengobatan atau hubungan paparan terhadap suatu penyakit.>51°
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Gambar 2.1 Hierarki desain penelitian medis berbasis bukti
Dikutip dari: Nundy dkk.

Laporan kasus merupakan jenis studi observasional deskriptif seperti terlihat
pada gambar 2.2. Studi observasional melaporkan keadaan yang terjadi secara
alami tanpa intervensi. Hasil pengukuran memaparkan apa adanya dan tidak
melakukan analisis terhadap fenomena yang terjadi. Studi deskriptif tidak
memerlukan hipotesis sehingga tidak melakukan uji hipotesis.>*1!

Kelebihan studi laporan kasus salah satunya merupakan studi yang mudah
karena menemui subjek dan mengumpulkan data selama pasien mendapatkan

pelayanan medis. Laporan kasus dapat memberikan contoh diagnosis banding,



pilihan pengobatan, perbandingan untuk menegakkan suatu teori atau praktik, dan
mendokumentasikan contoh langka atau yang tidak biasa. Waktu untuk
mengumpulkan data dari rekam medis, meninjau kepustakaan, menyiapkan
gambar, dan menulis naskah dalam menyusun laporan kasus juga lebih singkat dari
waktu yang dibutuhkan dalam menyusun penelitian lain. Laporan kasus tidak
membutuhkan biaya dalam pembuatannya. Kelebihan lainnya yaitu laporan kasus
sering menjadi paparan pertama dalam menggambarkan penyakit atau pengobatan
baru, sehingga laporan kasus dapat berfungsi sebagai titik awal untuk penelitian
lebih lanjut. 24°
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Gambar 2.2 Diagram desain studi
Dikutip dari: Perpustakaan Universitas Deakin.?

Case report
Case series
Case study

Kekurangan laporan kasus yaitu tidak menghasilkan informasi epidemiologis
sehingga tidak dapat diterapkan secara umum, walaupun beberapa kesimpulan
dapat untuk menangani kejadian serupa di masa mendatang. Sembilan puluh persen

laporan kasus yang telah dipublikasikan menampilkan kasus yang sukses. Sedikit



editor yang menerbitkan kasus ketidaksuksesan dan sangat sedikit penulis
melaporkan kegagalan mereka. Beberapa penulis melihat laporan kasus sebagai
publikasi yang mudah untuk dibuat dan tidak terlalu memikirkan konten, tujuan
atau nilai tambah kasus kedalam kepustakaan medis. Laporan kasus dengan kasus
yang telah banyak terpublikasi membuat laporan kasus tersebut menjadi tidak layak

untuk publikasi kembali.l4-®

I11. Penulisan Laporan Kasus

Penulis dapat memulai laporan kasus dengan cara memilih kasus,
mengidentifikasi pesan yang ingin komunikasikan, serta memperhatikan kebutuhan
pembaca. Isi dari laporan kasus dapat mengenai hasil, penilaian diagnosis,
intervensi dari penyakit baru atau langka. Penulis mencatat semua informasi
penting yang diperlukan untuk menulis secara akurat dan dapat ditulis sebagai garis
waktu (timeline) maupun sebagai narasi.>®*?

Referensi dan penjelasan ilmiah yang sesuai melengkapi laporan kasus untuk
menjelaskan fenomena yang terjadi. Privasi dan kerahasiaan pasien merupakan
pertimbangan yang penting karena berisi informasi kesehatan dan demografis
terperinci dalam laporan kasus sehingga penulis perlu menghapus semua informasi
pengenal pada gambar untuk menjaga privasi dari subjek. Pasien harus telah
memberikan persetujuan sebelum penulis mengirimkan laporan kasus ke jurnal.*8

Penulis harus memahami persyaratan untuk membuat laporan kasus dan
menyusun naskah laporan kasus sesuai dengan pedoman maupun aturan yang
dibuat oleh penerbit. Editor jurnal selalu memeriksa persyaratan kelembagaan
sebelum mempublikasikan laporan kasus. Beberapa institusi bahkan memerlukan
tinjauan dan persetujuan Institutional Review Board (IRB) sebelum memulai kasus

studi.b*°

3.1 Judul, Abstrak, dan Pendahuluan
Penulis dapat menyesuaikan judul pada laporan kasus dengan fenomena yang

paling menarik minat penulis. Judul berfokus pada kasus yang dibahas secara



singkat, relevan, dan informatif. Penulisan judul mencantumkan kata "laporan
kasus".2%®
Abstrak ditulis sekitar 250 kata, berisi rangkuman latar belakang penulisan
laporan kasus, informasi penting dalam kasus, diskusi, dan kesimpulan. Informasi
penting dalam abstrak dapat berisikan seperti, gejala utama, temuan klinis penting,
diagnosis utama, intervensi terapeutik, dan hasil. Kata kunci membantu dalam
pencarian elektronik, membutuhkan dua hingga lima istilah kunci yang
menggambarkan diagnosis atau pengobatan dalam laporan ini, termasuk kata
"laporan kasus".}?13
Pendahuluan pada sebuah laporan kasus membahas mengenai seberapa besar
dan pentingnya penyakit yang dibahas. Penulis memfokuskan mengenai apa yang
tidak diketahui dan mengapa penulis melaporkan kasus tersebut serta menguraikan
secara singkat alasan kasus ini istimewa. Pendahuluan berisi kutipan dari beberapa

kepustakaan medis yang mendukung.®13

3.2 Informasi Pasien, Temuan Kilinis, Penilaian Fokus Diagnosis, dan Fokus

Terapi

Informasi pasien meliputi penjelasan masalah utama dan gejala pasien, riwayat
medis, keluarga, psikososial termasuk gaya hidup, informasi genetik, maupun
pengobatan terdahulu yang relevan dengan hasil. Penulis menggambarkan
pemeriksaan fisik dan temuan klinis penting secara signifikan serta menyertakan
tanggal dan waktu tertentu. Informasi historis dan terkini dari episode perawatan
ini diatur sebagai garis waktu.>®®

Diagnosis akurat merupakan elemen penting dari sebuah laporan kasus dan
penulis harus memberikan deskripsi lengkap proses diagnosis. Penilaian diagnosis
sangat penting untuk menentukan apakah pasien menunjukan suatu manifestasi
yang langka dari penyakit yang sudah ada atau petunjuk pertama untuk sebuah
penyakit yang sebelumnya tidak diketahui, untuk itu laporan kasus memberikan
penilaian dan fokus diagnosis, baik dalam hal metode diagnosis, tantangan
diagnosis, penalaran diagnosis termasuk diagnosis banding lainnya, dan

karakteristik prognosis. Metode diagnosis berisi pemeriksaan laboratorium, hasil



pencitraan, kuesioner dan pemeriksaan diagnosis lain yang dilakukan. Tantangan
diagnosis berisi mengenai ketersediaan alat atau metode tes, kemampuan sebuah
tes dalam mengevaluasi, serta kemampuan dan budaya pasien, sedangkan
karakteristik prognosis berisi mengenai stadium onkologi jika berlaku, 31113
Intervensi terapeutik seringkali menjadi fokus laporan kasus dan dapat
memberikan kunci informasi diagnosis. Laporan kasus juga memberikan penilaian
pada fokus terapi seperti jenis intervensi, intensitas intervensi, dan jika ada
perubahan dalam intervensi terapeutik beserta alasannya. Jenis intervensi dapat
berupa farmakologis, tindakan bedah, preventif, gaya hidup, dan perawatan diri,
sedangkan intensitas intervensi berupa dosis, durasi, dan frekuensi pemberian
intervensi. Penulis juga dapat menjelaskan singkat pada bagian ini tentang mengapa
pasien menerima intervensi tertentu seperti target kondisi dan perjalanan Klinis

sebelum pajanan terapi.*®*3

3.3 Hasil, Diskusi, dan Kesimpulan

Penulis dapat menjelaskan pada bagian hasil diantarnya berupa hasil
pemeriksaan lanjutan yang penting baik hasil yang positif maupun hasil yang
negatif, kepatuhan intervensi, serta kejadian yang merugikan dan tidak terduga.
Laporan kasus harus secara jelas menyebutkan ada atau tidak adanya efek samping.
Pasien dapat berbagi pengalaman mereka tentang perawatan yang mereka terima di
narasi dalam laporan kasus ini satu atau dua paragraf.1®®

Laporan kasus mendiskusikan secara ilmiah tentang kekuatan dan keterbatasan
yang terkait dengan laporan kasus ini pada bagian diskusi. Penulis membahas
keterbatasan secara transparan, termasuk menyebutkan hasil dari satu kasus
mungkin tidak berlaku untuk pasien secara umum. Bagian diskusi menjelaskan
kepustakaan medis yang relevan dengan referensi, memberikan alasan ilmiah untuk
setiap kesimpulan termasuk penilaian kemungkinan penyebab, pelajaran utama
yang dapat diambil dari laporan kasus tertuang dalam satu paragraf
kesimpulan.*1011

Kesimpulan laporan harus mencakup ringkasan temuan dan kesimpulan tentang

keefektifan intervensi yang dapat dilihat dari hasil. Kesimpulan juga harus



menyajikan pertanyaan untuk studi lebih lanjut, menyarankan ke mana temuan
laporan kasus dapat mengarah. Penulis memilih referensi hanya yang berhubungan
dengan tema laporan kasus, beberapa publikasi mengizinkan sebanyak 10-15

referensi.*®

3.4 Pedoman Case Report (CARE) dan Jurnal Publikasi Laporan Kasus

Laporan kasus yang tidak konsisten dan tidak lengkap membuat laporan kasus
menjadi kurang bermanfaat. Penulisan laporan kasus tanpa pedoman membuat
penulis seringkali terlewat dan gagal memberikan informasi terkait manajemen
Klinis yang dapat meningkatkan ketepatan, keterbukaan, dan penggunaan laporan
kasus. Sekelompok dokter, peneliti, dan editor jurnal mengembangkan pedoman
pelaporan untuk laporan kasus pada tahun 2011 dan merilis pedoman Case Reports
(CARE) pada tahun 2013 dalam Kongres Internasional 2013.178

Daftar pedoman CARE 2013 dapat terlihat pada tabel 3.1. Pedoman CARE
menyediakan kerangka kerja untuk menulis laporan kasus yang dapat menjadi
acuan dalam memasukkan informasi khusus yang bertujuan untuk mendukung
publikasi laporan kasus yang akurat, lengkap, dan transparan. Penulisan laporan
kasus menggunakan pedoman CARE dapat membantu penulis dalam memfokuskan
kasus, berbagi cerita pasien dengan cara yang menarik bagi pembaca dan
menyediakan informasi untuk tujuan ilmiah laporan kasus, sehingga laporan kasus
memiliki potensi untuk memaparkan bukti yang dapat berguna untuk penelitian
Klinis, menginformasikan pedoman praktek Kklinis, dan meningkatkan keilmuan

dalam pendidikan medis.!??

Tabel 3.1 Daftar Pedoman Case Report (CARE) 2013

Section Item Item description
number
Title 1 The words ““case report’” (or “‘case study’”) should be in the title

along with phenomenon of greatest interest (e.g., symptom,
diagnosis, test, intervention)
Keywords 2 The key elements of this case in 2-5 words.




Tabel 3.1 Lanjutan

Abstract

Introduction

Patient
information

Clinical findings
Timeline
Diagnostic
assessment

Therapeutic
interventions

Follow-up and
outcomes

Discussion

Patient
perspective
Informed
consent

~N o

10

11

12

13

a) Introduction - What does this case add?
b) Case presentation:
- The main symptoms of the patient
- The main clinical findings
- The main diagnoses and interventions
- The main outcomes

¢) Conclusion - What were the main ‘‘take-away’’ lessons from
this case?

Brief background summary of the case referencing the relevant

medical literature.

a) Demographic information of the patient (age, gender, ethnicity,
occupation)

b) Main symptoms of the patient (his or her chief complaints)

c) Medical, family, and psychosocial history including diet,
lifestyle, and genetic information whenever possible and
details about relevant comorbidities and past interventions and
their outcomes

Describe the relevant physical examination (PE) findings

Depict important dates and times in the case (table or figure)

a) Diagnostic methods (e.g., PE, laboratory testing, imaging,
questionnaires)

b) Diagnostic challenges (e.g., financial, language/cultural)

¢) Diagnostic reasoning including other diagnoses considered

d) Prognostic characteristics (e.g., staging) where applicable

a) Types of intervention (e.g., pharmacologic, surgical,
preventive, self-care)

b) Administration (e.g., dosage, strength, duration)

¢) Changes in intervention (with rationale)

a) Clinician and patient-assessed outcomes

b) Important follow-up test results (positive or negative)

¢) Intervention adherence and tolerability (and how this was
assessed)

d) Adverse and unanticipated events

a) Strengths and limitations of the management of this case

b) Relevant medical literature

¢) Rationale for conclusions (including assessments of cause and
effect)

d) Main ‘‘take-away’’ lessons of this case report

The patient should share their perspective or experience whenever

possible

Did the patient give informed consent? Please provide if requested.

Dikutip dari: D.S. Riley dkk.2

Jumlah laporan kasus yang menawarkan untuk dipublikasikan meningkat tajam

dan untuk mengatasi

permintaan ini

beberapa penerbit, terutama untuk

pertimbangan komersial, telah memperkenalkan banyak jurnal yang hanya

menerbitkan laporan kasus. Laporan kasus pada jurnal tersebut memiliki indeks



kutipan kurang dari 1. Jurnal yang menerima publikasi laporan kasus beberapa di

antaranya tercantum dalam tabel 3.2.14°

Tabel 3.2 Jurnal yang menerima laporan kasus

Journal Website

Journal of Medical Case Reports https://jmedicalcasereports.biomedcentral.com

American Journal of Case Reports https://www.amjcaserep.com/

BMJ Case Reports https://casereports.bmj.com/pages/

Journal of Radiology Case Reports https://www.radiologycases.com/

Epilepsy and Behaviour Case Reports https://www.journals.elsevier.com/ epilepsy-and-
behaviour-case-reports

Gynaecologic Oncology Reports https://www.journals.elsevier.com/ gynecologic-
oncology-reports

Journal of Surgical Case Reports https://academic.oup.com/jscr

Journal of the American Academy of https://www.jaad.org/

Dermatology
De Gruyter’s Case Reports in Perinatal https://www.degruyter.com/view/journals/crpm/
Medicine

Indian Journal of Case Reports https://www.journalonweb.com/ijcr/
Indian Journal of Case Reports https://www.journalonweb.com/ijcr/
Case Reports in Medicine https://www.hindawi.com/journals/crim/

Dikutip dari: Nundy dkk.!

IV. Simpulan

Laporan kasus menawarkan bukti berkualitas rendah, namun laporan kasus juga
sangat penting dalam memberikan kontribusi penting bagi kepustakaan medis.
Penulis dapat memulai penulisan laporan kasus dengan menentukan tema sesuai
minat penulis, memilih kasus yang langka dan baru. Penulisan laporan kasus
menggunakan kerangka kerja seperti pedoman CARE dapat mempermudah Klinisi
dalam membuat tulisan laporan kasus yang lebih sistematik dan akurat. Pembaca
dapat menemukan banyak kasus menarik dan tidak biasa ditemukan dalam praktek
sehari-hari pada jurnal publikasi laporan kasus. Laporan kasus dengan informasi

dan wawasan baru dapat menjadi titik awal sebuah penilitian selanjutnya.


https://jmedicalcas/
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12.

13.

DAFTAR PUSTAKA

Nundy S, Kakar A, Bhutta ZA. How to write a case report. Dalam: Nundy S,
Kakar A, Bhutta ZA. How to practice academic medicine and publish from
developing countries? A Practical Guide, Edisi ke-1. Singapura: Springer;
2022. him. 271-5.

Djannatian M, Valim C. Observational studies. Dalam : Fregni F, Illigens
BMW. Critical thinking in clinical research: Applied Theory and practice using
case studies. New York: Oxford University Press; 2018. him. 308-42.

Grapsa J, Felip F. How to write your first clinical case report. JACC.
2022:4:;1456-8.

Christiansen L, lverson C, Flanagin A, Livingston EH, Fischer L et al. AMA
manual of style: A Guide for authors and editors, Edisi ke-11. New York:
Oxford University Press; 2020. him. 309-23.

Portney LG. Foundations of clinical research applications to evidence-based
practice Chapter 20 : Descriptive research. Philadelphia: F.A. Davis; 2020.
him. 289-92.

Bianchi LM, Phinney TA. Medical writing : Case studies. Dalam: Bianchi LM.
Research during medical residency a how-To guide for residents and faculty
mentors, Edisi ke-1. New York: CRC Press; 2022. him.193-202.

Riley DS. Care case report guidelines. Californiaz CARE Case Report
Guidelines; 2022. Tersedia dari: https://www.care-statement.org/case-reports.
Riley DS, Barberb MS, Kienlec GS, Aronsond JK, Angerere JS, Tugwellf P,
et al. Care guidelines for case reports: Explanation and elaboration document.
J. Clin. Epidemiol. 2017;89:218-35.

Alatas H, Karyomanggolo WT, Musa DA, Boediarso A, Oesmana IN, Idris NS.
BAB 6-Desain penelitian. Dalam: Sastroasmoro S, Ismael S, editor. Dasar-
dasar metodologi penelitian klinis, Edisi ke-5. Jakarta: Sagung Seto; 2014. him.
104-29.

Ingraham HJ, Bowers DK, Luisa A, Lorenzo D, Gramates PH, Kaplan AD,
dkk. Basic and Clinical Science Course: Update in General Medicine. San
Francisco: American Academy of Ophtalmology; 2022. him. 3-32.

Kluwer W. Guidelines to writing a clinical case report. Heart Views.
2017;18(3):104.

Deakin University. Quantitative Study Designs. Melbourne: Deakin University
Library; 2023. Tersedia dari: https://deakin.libguides.com/quantitative-study-
designs.

Das A, Singh I. How to write a case report. Indian J Dermatol. 2021;12(5):683-
6.

10



Lampiran 1. Contoh Laporan Kasus
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BMC Ophthalmology

CASE REPORT Open Access

A rare case of congenital pupillary =0
abnormality: a case report

Lancao Hao, Zicheng Ma, Chenjie Song and Siguan Zhu'

Abstract

Background: Congenital anomalies of the pupil are quite varied, including abrormal size, shape, color, respanse

to stimulus, and function. We are here reporting an unusual case presented with the absence of pupillary opening
with folds of iris tissue at the center. Only an extremely small pupil {dizmeter <05 mm) could be observed during the
operation.

Case presentation: A 15-year-old male patient visited our cutpatient clinic due to vision difficulty in his right eye for
more than ten years. The best-corrected visual acuity was 2.0 logMAR and 0 logMAR for the right and left eye, respec-
tively. There were amblyopia, astigmatism and constant exotropia in his right eve. Ophthalmic examination of the
right eye showed flat iris root, minimal iris pigmentation, and the pupil area was entirely cowvered by iris tissue. Lens
status and furdus evaluation could not be commented. The left eye was found 1o be within narmal limit. Based an
ophthalmic examination, the admission diagrasis was given as acorea. Pupilloplasty was performed on the right eye
due to the situation that the iris tissue blocked the visual axis, which led to visual impairment and stimulus depriva-
tion amblyopia. However, an extremely small pupil at the center of his pugpillary area was observed during the opera-
ticn. The postoperative course was favorable, and a normial pupil was secured. Hospital discharge diagnosis was given

as microcoria, and amblyopia treatment was foll owed.

Conclusions: We report a rare case of congenital pupillary abnormality. The further diagnaosis was given as micro-
caria, which should be differentiated from acorea. For this kind of pupil disorder which blocks the visual axis, early
diagnicsis and treatment can help prevent the development of stimulus deprivation amblyopia.

Keywords: Pupillary abnomality, Microcaria, Pupilloplasty, Case repart

Background

Congenital anomalies of the pupll are pretty varied,
including anisocorka {puplls with unequal size), dysco-
ria (pupils with unusual shape), corectopla (pupils with
abnormal position), leukocoria (white colored pupils),
aniridia (puplls toe large), microcoria (pupils too small),
acorea (complete absence of puplls), persistent pupillary
mentbeane (iris strands obscure the pupils) and paradoxi-
cal pupillary reaction [1].

*Correspondence: squanthusdgnoom
Cepartmeni -:I'L'hhlral'n:bg:f Bedjing Arzhen Hospital, Capdtal Medical
University, Befing 100029, China

B BMC

Microcoria (MCOR), which also referred to as con-
genital miosis, 15 a rare autosomal dominant disease
assoclated with structural varkation of chromosome
13q31-q32 [2, 3]. It b characterized by a small pupil
(diameter< 2 mem) results from the absent or underde-
veloped dilator muscle fibers. Here we described a rare
case of congenital pupillary abnormality. The abmormal
clinkcal findings in our case were microcorks, amblyopla,
astigmatism and exotropka.

Case presentation

This case involved a 15-year-old male patient who pre-
sented to our outpatient department due to “vision dif-
ficulty in the right eye for more than ten years” This
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patient had a noticeable pupillary abnormality in his right
eye at birth which was found by his parents but wasn't
given treatment.

Ophthalmic examination revealed corneal astigmatism
was 5.57 diopter (D) and 2.57 D respectively for the right
and left eye, respectively. The best-corrected visual aculty
(BCVA) was 2.0 logMAR and 0 logMAR for the right and
left eye, respectively. A-Scan ultrasonography measured
axlal length 0f 23.33 mm and 23.50 mm, intraocular pres-
sure of 14.7 mmHg and 9.1 mmHg, the number of cor-
neal endothelial cells of 3427.2 /mm” and 3156.7 /mm’ in
his right and left eye, respectively. Slit-lamp examination
of the right eye showed clear cornea, deep anterior cham-
ber. The puplllary area is entirely covered by the lris tissue
with the absence of pupillary opening, and Iris hypo-
plasia with poor development of iris crypts and collar-
ette. Gonloscopy revealed flat irls root, clear iridocorneal
angle structures and minimal iris pigmentation. Lens
status and fundus evaluation could not be commented.
B-Scan ultrasound measurement was within normal lim-
its. Constant exotropia in his right eye was observed, but
extraocular muscle movements were normal. There was
no other abnormality in the left eye (Fig. 1).

The patient was diagnosed with Tourette's syndrome
in 2011. He had a full-term cesarean section. His mother
had no history of fever, no exposure to radiation or
chemical drugs during pregnancy. The parents were not
consanguineous. Parents and other family members had
no eye-related medical history or family genetic history.
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Based on ophthalmic examination, the admission
diagnosis was given as acorea. Pupilloplasty was per-
formed on the right eye under topical anesthesia on
July 29, 2021. Two superior clear corneal Incisions
were made using keratomes. After injecting a viscoe-
lastic substance into the anterior chamber and poste-
rior chamber, an extremely small puplil was observed in
the pupil area at <0.5 mm in diameter (Fig. 2). An lris
scissor was moved along a circular path to cut off the
Iris tissue In the pupll area, and an auxiliary hook was
used to help form a pupil of about 3 mm in diameter.
During the operation, the lens was transparent without
synechiae. The sterile balanced salt solution was used

Fig. 1 Preoperative examination of b

Precperative 8 scan for the right and left eye, 1espectively

\

oth eyes A and € Precperative siit-lamp exarnination for t




Hao etal BMC Ophthalmology (2022} 22:201

to hydrate the superior corneal wound. After the inci-
sion was closed, Tobramycin and Dexamethasone Oph-
thalmic Ointment was applied to the conjunctival sac,
and the operative eye was covered after the operation.

The postoperative course was favorable, and a nor-
mal puplillary area was secured. After the operation, the
patient felt the vision was much brighter than before,
but blurred slightly due to the loss of pinhole effect.
Postoperative examination of the right eye showed that
the BCVA was 2.0 logMAR not improving further, the
number of corneal endothelial cells was 3375.9 /mm’,
the anterlor chamber was of normal depth, the pupil
was round and central, the final pupll size measured
on 10L Master was 4.1 mm. Pupil responded partially
to toplcally administrated tropicamide eye drops. This
dilatation was followed by visual field improvement
(Fig. 3). Ultrasound blomicroscopy (UBM) showed
clear iridocorneal angle structures. The lens and vitre-
ous were transparent. Optical coherence tomography
(OCT) and fundus photography revealed the macula
was healthy and the architecture of the retinal layers
appeared normal (Fig. 4). There were no postoperative
surgical complications, hospital discharge dlagnosis
was glven as microcoria, and amblyopia treatment was
followed.
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Discussion and conclusions

The irls is composed of four layers: anterior border layer,
stroma and sphincter muscle, anterior pigment epithe-
lium layer and dilator muscle, and posterior pigment
epithelium layer. Among them, the sphincter musce
can constrict the pupll in miosis and dilator musde can
expand the pupillary aperture in mydriasis to control the
quantity of light to enter the eye [4, 5].

Congenital microcoria is an iris hypoplasia that affects
the regulation of the amount of light reaching the ret-
ina. W. R. Wilde's essay of 1862 on " Malformations and
Congenital Diseases of the Organ of Sight " is the first
mention of the disease where he called it as "miosis con-
genita” The definition of congenital microcoria was first
described by Holth in 1923 [6]. Congenital microcoria
manifested in pinhole pupil (<2 mm), poor development
of the crypt and collarette, thinning irls stroma with cor-
responding  transillumination, abnormal Iridocorneal
angle with minimally pigmented {4, 7]. Congenital micro-
coria is assockated with axial myopia, glaucoma, astigma-
tism, cataract and gonlodysgenesis [8].

In our case, the patient had an extremely small pupil
(diameter <0.5 mm), iris hypoplasia with poor develop-
ment of iris crypts and collarette, partial absence of pupil
dilation, minimal iris pigmentation. Additional ocular
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anomalies were amblyopla, astigmatism and exotropla.
The diagnosis was given as microcoria, which should be
differentlated from acorea.

Acorea Is a more severe anomaly of the pupil where the
pupil is completely absent. It has been reported in human
eyes for the first time In 2013 where they described a
unique syndrome consisting of acorea, microphthalmia
and cataract [9]. Ramasubramanian et al. [10] described
a case whose slit-lamp examination showed the absence
of pupillary opening with folds of irls tissue at center,
and uncorrected visual acuity was 3.0 logMAR with 35
prism diopter of exotropla. In our case, the preoperative
slit-lamp examination of the right eye showed pupillary
area Is entirely covered by the irls tissue with the absence
of pupillary opening, which led to preoperative diagno-
sis was given as acorea. But an extremely small pupil was
observed during the operation, and we think the tiny hole
in the pupillary area had a certain function, because the
patient had pinhole effect before the operation, and bin-
ocular axis length were similar, which to a certain extent
showed that the entry of light led to the development of
the axial length of the right eye.

In summary, our study described a rare case of congen-
ital puplllary abnormality. The abnormal clinical findings
in our case were microcorta, amblyopia, astigmatism and

exotropia. The extremely small pupil (diameter <0.5 mm)
is a peculiarity of this case and should be differentiated
from acorea. The early management of this disease which
leads to visual impalrment and deprivation amblyopia
is essential. The transparent lens should be protected as
much as possible during the operation, and the fundus
should be examined for those who cannot undergo fun-
dus examination before operation. All patients need to be
evaluated for the risk of amblyopia and anisometropia,
especially in monocular cases.
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