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Abstrak

Pendahuluan: Ankyloblepharon filiforme adnatum adalah suatu kondisi bawaan yang sangat
jarang terjadi di mana kelopak mata atas dan bawah menyatu menjadi satu atau terhubung oleh
beberapa pita secara keseluruhan atau sebagian. Biasanya, kondisi ini berdiri sendiri namun juga
dapat ditemukan pada dengan kondisi mata tertentu atau kondisi sistemik lainnya seperti bibir
sumbing. Laporan Kasus: Bayi baru lahir perempuan berusia 13 hari dirujuk dengan kelopak
mata menyatu di kedua mata dan celah bibir dan langit-langit bilateral. Tidak ada kondisi medis
tertentu dan konsumsi obat-obatan selama kehamilan. Bayi sulung mereka juga memiliki kondisi
yang sama dan terdapat riwayat bibir sumbing dan celah langit-langit bilateral pada nenek moyang
mereka. Sayatan bedah dibuat dengan anestesi topikal. Setelah satu bulan masa tindak lanjut, bayi
memiliki fungsi kelopak mata, motilitas mata, dan fundus yang normal. Diskusi: Ada beberapa
kelompok Ankyloblepharon filliforme menurut klasifikasi Rossenman tahun 1980, dimana dalam
penelitian ini termasuk dalam kelompok 4. Dapat merupakan Sindrom Hay-Wells jika pasien
datang dengan displasia ankyloblepharon -ectodermal dan labiopalatoschizis. Terapi bedah harus
segera dilakukan untuk mencegah dampak potensial terhadap fungsi penglihatan seperti ambliopia
atau kemungkinan terburuknya adalah atrofi saraf penglihatan. Kesimpulan: Ankyloblepharon
filiforme adnatum adalah kondisi bawaan langka yang mudah terlewatkan pada pemeriksaan klinis
pertama saat lahir karena edema mata dan pembengkakan kelopak mata. Jika terdapat kelainan
anatomi seperti AFA, sangat disarankan untuk melakukan evaluasi menyeluruh terhadap sistem
tubuh lainnya (yaitu rahang, rongga mulut, dan anggota badan) untuk menyingkirkan
kemungkinan malformasi terkait.

Kata Kunci: Ankyloblepharon filiforme adnatum, Labiopalatoschizis, Kondisi kesehatan bayi
baru lahir, Laporan kasus.

Pendahuluan

Kelainan bawaan yang dikenal sebagai
Ankyloblepharon Filiform Adnatum (AFA)
cukup langka dan tergolong tidak ganas. Hal
ini ditandai dengan adanya adhesi garis
trabekuler sebagian atau seluruhnya pada tepi
siliaris kelopak mata atas dan bawah.!> Hal
ini berkembang ketika satu atau lebih untaian
jaringan ikat bergabung dengan keduanya.

Tempat yang paling umum adalah pada
canthus medial dan lateral. Pada akhir bulan
kelima kehamilan, rata-rata kelopak mata
mulai terpisah menjadi kelopak atas dan
bawah. Jaringan tumbuh dimulai dari area
grayline, yang terletak di posterior lamellae
dan sebelum Ilubang kelenjar meibom.
Sekitar 4,4 bayi baru lahir dari setiap 100.000
bayi diperkirakan menderita AFA.>™
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AFA sebagian besar dikenal sebagai kondisi
defek yang berdiri sendiri dan menjadi salah
satu penyebab ambliopia. Selain itu, defek ini
disertai dengan adanya kelainan bawaan
lainnya yang dapat menyebabkan morbiditas
dan mortalitas.>® Temuan yang lebih baru
menunjukkan bahwa AFA memang dapat
terjadi sendiri-sendiri maupun bersamaan
dengan kelainan mata lainnya, trisomi 18,
atau dengan sindrom multisistemik lainnya,
khususnya sindrom Hay-Wells, yang juga
dikenal sebagai sindrom ankyloblepharon -
defek ektodermal — cleft lip and palate (AEC)

kondisi ini mencakup sejumlah besar
kelainan dan anomali kongenital (cacat
ektodermal, labiopalatoschizis, anomali
ckstremitas) yang terkait dengan AFA.7®
Beberapa penelitian lain juga melaporkan
bahwa sindrom ini juga dapat menunjukkan
berbagai pola pewarisan, termasuk pewarisan
autosomal dominan dan resesif, serta
melibatkan  mutasi  heterozigot  atau
homozigot pada gen tertentu yang
menyebabkan berbagai gambaran klinis.”!!
Pengenalan dini tentang kondisi AFA dan
sindrom AEC, terkait dengan pentingnya
pemeriksaan diagnostik dan terapeutik yang
tepat serta untuk stratifikasi prognostik.
Dalam penelitian ini kami melaporkan kasus
ankyloblepharon familial yang jarang terjadi
dengan labiopalatoschizis.

Laporan Kasus

Seorang bayi baru lahir, dengan jenis kelamin
perempuan berusia 13 hari dirujuk ke bagian
rawat jalan oftalmologi RSAL dr. Ramelan
dari dokter anak dengan kelopak mata
menyatu di kedua matanya. Bayi tersebut
dilahirkan dengan persalinan normal, cukup
bulan tanpa adanya kondisi tertentu mulai
dari masa antenatal, intranatal, dan postnatal.
Tidak ada riwayat mengkonsumsi obat
apapun, merokok dan paparan radiasi x-ray
pada ibunya. Didapatkan riwayat kondisi
yang sama (kelopak mata menyatu, bibir
sumbing dan langit-langit mulut) pada bayi

pertama yang lahir di keluarga ini. Saat ini,
anak sulungnya berusia 2 tahun dan tumbuh
menjadi anak laki-laki yang sehat setelah
sebelumnya menjalani operasi eksisi AFA
dan perbaikan dari kondisi
labiopalatoschizis. Selain itu, terdapat juga
riwayat kondisi labiopalatoschizis pada
saudara kandung orang tua bayi tersebut.

Gambar 1Celah Bibir dan Langit-langit
Bilateral

Dari pemeriksaan fisik bayi diketahui berat
badan bayi 3000 gram dengan panjang 45 cm
serta didapatkan kondisi  bilateral
labiopalatoschizis  (Gambar 1). Hasil
pemeriksaan sistemik lainnya dalam batas
normal. Hasil pemeriksaan di bidang
oftalmologi menunjukkan bahwa bayi
tersebut memiliki kelopak mata bilateral
yang menyatu di beberapa bagian. Terdapat 1
pita kulit halus yang dapat diregangkan pada
mata kanan, lebarnya kira-kira 1 mm dan
panjang 2 mm (Gambar 2A). Sedangkan pada
mata kiri terdapat beberapa pita halus
memanjang pada kulit dengan ukuran yang
sama (Gambar 2B).
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Gambar 2Pita Elastis Halus pada Mata
Kanan (A) dan Mata Kiri (B)

Hal ini membuat anak tidak bisa membuka
matanya secara sempurna. Bayi ini
direncanakan untuk tindakan pembedahan
sederhana berupa eksisi jaringan AFA pada
kelopak mata secara satu tahap. Bagian yang
mengalami adhesi dipisahkan menggunakan
gunting mikro dengan anestesi topikal dan
dilakukan secara aseptik (Gambar 3).
Pendarahan pada prosedur ini minimal dan
kedua kelopak mata bisa terpisah secara
normal. Dua minggu setelah prosedur luka
sembuh dengan baik dan kelopak mata
bagian posterior, motilitas mata, anterior dan
fundus kedua mata normal.

Gambar 3Gunting Mikro digunakan untuk

memotong perlengketan kelopak mata (A).
Kondisi mata Kanan (B) dan Kiri (C) setelah
dilakukan pemisahan.

Diskusi

Ankyloblepharon Filliforme Adnatum/AFA
adalah kelainan bawaan langka yang terdiri
dari fusi sebagian atau seluruh tepi kelopak
mata. Hal ini dideskripsikan sebagai adanya
pita jaringan baik tunggal atau ganda diantara
tepi kelopak mata atas dan bawah oleh Josef
von Hasner pada tahun 1881.!> Penyatuan
tepi kelopak mata merupakan tahapan normal
dalam perkembangan manusia, tepi kelopak
akan tetap menyatu hingga bulan kehamilan
kelima tetapi mungkin tidak terpisah
seluruhnya hingga bulan ketujuh.?!* Menurut
klasifikasi Rosenman tahun 1980, kondisi
AFA terbagi menjadi empat subkelompok (1,
terisolasi; 2, terkait dengan kelainan sistem
saraf jantung atau pusat; 3, terkait dengan
sindrom ektodermal; 4, terkait dengan bibir
sumbing dan/atau langit-langit).'*

Banyak kasus AFA dilaporkan pada beberapa
penelitian sebagai kondisi bilateral. Namun,
kondisi unilateral juga mungkin muncul pada
beberapa kasus. Biasanya terjadi secara
sporadis; Namun, khususnya pada kasus
keluarga, kelainan bawaan lainnya seperti
bibir sumbing dan celah langit-langit dapat
terjadi bersamaan sebagai kondisi autosomal
pada kerabat yang sehat.513:16
Meningomyelocoele, imperforated anal,
sindaktili infantil, glaukoma infantil, duktus
arteriosus paten, dan defek septum ventrikel
juga mungkin ditemukan pada beberapa
pasien.>!’

Terdapat perdebatan mengenai patogenesis
kondisi ini. Sejumlah teori terdahulu telah
diajukan, termasuk adanya defect saat terjadi
pemisahan  kelopak  mata  langsung,
pertumbuhan patologis pada kulit yang
berasal dari peradangan, dan kecacatan sel
epitel dalam  kehidupan embrio—
kemungkinan besar akibat trauma— pada
tempat tumbuhnya jaringan ikat. Namun,
pandangan yang paling dikenal luas adalah
kelainan murni pada proses perkembangan,
yang  disebabkan  oleh  terhentinya
pertumbuhan epitel secara tiba-tiba atau,
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lebih mungkin, oleh proliferasi mesodermal
yang sangat cepat sehingga memungkinkan
penyatuan pada lokasi tertentu di mesenkim
lipatan kelopak mata tanpa adanya kelainan
proses interposisi epitel.'®

Banyak penelitian juga menyebutkan bahwa
AFA telah dikaitkan dengan berbagai macam
kelainan sistemik. Ini termasuk sindrom
Ankyloblepharo-Ectodermal-Cleft Lip and
Palate (AEC), yang juga disebut Hay—Wells
sindrom. Nama lainnya adalah displasia
ektodermal Ankyloblepharon Displasia
ektodermal-sindrom sumbing ; sindrom
pterigium poplitea, ditandai dengan anyaman
antar sel pada jari; rambut keriting-sindrom
displasia kuku anklyoblepharon (CHANDS);
dan sindrom Edwards adalah beberapa
gejalanya (trisomi 18).!” Semua kelainan ini
disebabkan oleh mutasi pada gen p63, yang
mengkode faktor transkripsi yang terkait
dengan penekan tumor p53 dan p73. P63,
yang ditemukan pada kromosom 3q27,
terlibat dalam perkembangan ektodermal,
kraniofasial, dan anggota tubuh janin.?°
Insiden tahunan yang dilaporkan adalah 4,4
per 100.000 kelahiran.®

Ankyloblepharon filiforme dapat bersifat
sporadis, atau mungkin disertai penyakit
sistemik seperti labiopalatoschizis. Menurut
subkelompok Rosenman, kasus yang
dilaporkan di sini ditemukan pada Grup
empat (dengan [abiopalatoschizis) AFA.
Koreksi bedah pada labiopalatoschizis dan
kelainan fisik lainnya pada waktu yang tepat
harus direncanakan. Hubungan lain seperti
hidrosefalus, meningomielokel, dan lubang
anus tidak terdeteksi. Selain itu, meskipun
AFA mungkin berhubungan dengan anomali
mata seperti glaukoma infantil dan irido-
disgenesis, pemeriksaan mata pada pasien ini
masih dalam batas normal. Kami memang
menemukan  kondisi  genetik  dalam
anamnesis dan riwayat keluarga kasus kami.
Sayangnya, pihak keluarga menolak
memeriksa lebih lanjut. Dalam hal ini operasi
dilakukan  sesegera  mungkin  untuk

mengurangi risiko ambliopia. Perawatan
paska operasi sangat sederhana, karena luka
yang ditimbulkan setelah tindakan operasi
sangat minimal.

Kesimpulan

Ankyloblepharon filiforme adnatum adalah
kondisi bawaan langka yang mudah
terlewatkan pada pemeriksaan klinis pertama
saat lahir karena edema mata dan
pembengkakan kelopak mata. Namun
demikian, pemeriksaan kelopak mata yang
akurat merupakan bagian mendasar dari
evaluasi fisik neonatal sebelum
mengeluarkan bayi baru lahir, baik untuk
menghindari masalah fungsional di masa
depan seperti gangguan penglihatan atau
ambliopia, dan karena malformasi kelopak
mata dapat menjadi tanda penyakit
multisistemik. Oleh karena itu, jika terdapat
anomali anatomi seperti AFA, sangat
disarankan untuk melakukan evaluasi
menyeluruh terhadap sistem tubuh lainnya
(yaitu rahang, rongga mulut, dan anggota
badan) untuk menyingkirkan kemungkinan
malformasi terkait.
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