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ABSTRAK

Nama :  Ardhia Amalia
Program Studi : Kedokteran
Judul : Analisis Pedigree pada Penderita Kelainan Kongenital

Anggota Gerak Bawah di Kota Palembang

Abnormalitas kongenital anggota gerak merupakan suatu kondisi kelainan
kongenital pada muskuloskeletal yang lebih umum diturunkan atau diwariskan
dari generasi ke generasi terdahulu. Kelainan kongenital anggota gerak bawah ini
dapat disebabkan oleh infeksi selama masa kehamilan, konsumsi obat-obatan
yang teratogenik, faktor mekanis dalam kandungan, terjadinya fibrosis dan
pemendekan dari otot posterior medial tungkai terutama otot betis, kelainan
genetik dimulai sebelum minggu ke-7, pengaruh di sekitar rahim. dan herediter.
Penelitian ini bertujuan untuk menentukan pola pewarisan sifat kelainan
kongenital anggota gerak bawah. Penelitian ini dilakukan bulan September hingga
Desember 2017, di Kecamatan Ilir Timur I dan di Panti Sosial Bina Daksa “Budi
Perkasa” dengan total sampel 41 orang. Hasil penelitian menunjukkan
abnormalitas kongenital anggota gerak bawah umum pola pewarisannya
kemungkinan non herediter. Sedangkan pola pewarisan abnormalitas kongenital
anggota gerak bawah lokal kemungkinan autosomal dominan dan autosomal
resesif maupun non herediter atau de novo. Kesimpulan, abnormalitas kongenital
anggota gerak bawah dapat diturunkan maupun tidak diturunkan.

Kata kunci : Analisis pedigree, abnormalitas kongenital, autosomal dominan,
autosomal resesif, non herediter, de novo.




ABSTRACT

Name :  Ardhia Amalia
Study Program i Medicine
Ttitle . Pedigree Analysis of Patients with Congenital Lower

Limb Defect in Palembang

Congenital limb abnormality is a congenital disorder in the musculoskeletal
which is more commonly passed down from generation o generation. The
congenital lower limb defect occurs because of infection during pregnancy,
consuming leratogenic prescriptions, mechanical factor in the pregnancy,
occurence of fibrosis and shortening of the posterior medial leg muscle especially
the calf muscle, the genetical disorder starts before the 7th week. impact around
the uterus, and hereditary. The purpose of this research was to find the
inheritance pattern of congenital lower limb defect. This research was conducted
in October and December 2017, in Ilir Timur I and in Bina Daksa Social
Institution "Budi Perkasa" with total sample 41 people. The result of research
showed that systemic congenital lower limb possibly not passed down from
generation to generation. While the pattern of inheritance of local congenital
lower limb abnormalities can be passed down from generation to generation, the
pattern of inheritance may be autosomal dominant, autosomal recessive or non
hereditary or de novo. In conclusion, the abnormalities of the congenital lower
limb defect can be passed down from generation to generation or not passed
down.

Key words: Pedigree analysis, congenital abnormalities, autosomal dominant,
recessive autosomal, non hereditary, de novo.
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BAB I
PENDAHULUAN

1.1 Latar Belakang

Malformasi kongenital atau cacat lahir adalah suatu kelainan struktural,
kelainan perilaku, kelainan fungsi, dan kelainan metabolik yang terdapat pada
bayi waktu lahir, terlepas apakah kelainan tersebut disebabkan oleh faktor
genetik atau faktor yang lain tetapi mempunyai efek permanen (Karbasi, 2009:
Sallout et al., 2011).

Sedangkan menurut Effendi (2014), kelainan kongenital atau bawaan
adalah kelainan yang sudah ada sejak lahir yang dapat disebabkan oleh faktor
genetik maupun nongenetik. Kelainan bawaan yang disebabkan oleh faktor
genetik dikelompokkan ke dalam kelainan akibat mutasi gen tunggal, kelainan
aberasi kromosom, dan kelainan multifaktorial (gabungan genetik dan
pengaruh lingkungan). Kelainan oleh faktor nongenetik adalah kelainan yang
disebabkan oleh obat-obatan, teratogen, dan radiasi.

Malformasi kongenital dapat melibatkan berbagai organ termasuk otak,
Jantung, paru-paru, hati, tulang, dan saluran pencernaan. Semua ibu hamil
memiliki risiko bayi lahir cacat, tanpa memandang usia, ras. pendapatan atau
status hunian (Hudgins dan Cassidy, 2006). Selain itu, kelainan bawaan yang
paling banyak ditemukan adalah dari kelompok sistem muskulo skeletal
(talipes), sistem saraf (anenchepali, spina bifida dan meningochele), celah
bibir dan langit-langit dan omphalocele (Kemenkes, 2016).

Cacat sejak lahir dapat dikelompokkan berdasarkan penyebabnya, yaitu
karena terjadi mutasi gen tunggal dan pola pewarisan spesifik (sekitar 25%),
penyebab lingkungan yang diketahui (sekitar 8%), perubahan struktur atau
jumlah kromosom (sekitar 7%) dan penyebab yang tak dikenal (sekitar 60%).
Kategori yang lain adalah gabungan dari dua atau lebih dari penyebab yang
dikenal menimbulkan suatu multipel kongenital (Gonzalez, 2004).

Cacat sejak lahir menjadi penyebab utama kematian pada bayi pada tahun
pertama di banyak negara di dunia (Villasenor et al., 2003). Di Amerika
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Serikat, kematian bayi dengan cacat sejak lahir mencapai 21% dari semua
kematian bayi (Villasenor et al., 2003).

Angka kejadian kelainan kongenital di Indonesia adalah sebesar 7.8 per
1000 persalinan, dimana kejadian pada bayi laki-laki lebih besar dibandingkan
dengan kejadian pada bayi perempuan (Kemenkes, 2016). Sedangkan menurut
WHO dalam Kemenkes (2016) memperkirakan prevalensi kelainan bawaan di
Indonesia adalah 59.3 per 1000 kelahiran hidup.

Hasil dari surveilans kelainan bawaan berbasis Rumah Sakit pada periode
awal September 2014 sampai dengan akhir Agustus 2015 menunjukkan 231
bayi yang mengalami kelainan bawaan sebagian besar lahir dengan 1 jenis
kelainan bawaan (87%), dan ditemukan pula bayi lahir dengan lebih dari 1
jenis kelainan bawaan (13%). Sebagian besar kasus kelainan bawaan di 13
Rumah Sakit dilaporkan terjadi pada bayi dengan berat lahir kurang dari 2500
gram; bayi berat lahir kurang dari 1500 gram (19,5%) dan bayi berat lahir
antara 1500-2499 gram (37,7%) (Kemenkes, 2016).

Beberapa jenis penyakit atau kelainan akan menunjukkan adanya kejadian
berulang yang dialami oleh lebih dari satu orang yang memiliki hubungan
saudara satu sama lain. Melalui daftar silsilah keluarga akan diperoleh dugaan
yang baik dan pasti bahwa sifat tersebut dipengaruhi oleh faktor keturunan,
untuk itu dilakukanlah penelitian analisis pedigree atau silsilah keluarga
kelainan kongenital pada anggota gerak dengan mengumpulkan data
sebanyak-banyaknya dari keluarga yang memenuhi kriteria dan disusun dalam
bentuk silsilah keluarga (Arsal, 2012). Berdasarkan data diatas, dan belum ada
penelitian mengenai Analisis Pedigree pada penderita kelainan anggota gerak
bawah di Kota Palembang, maka peneliti melakukan analisa silsilah keluarga
kelainan anggota gerak kongenital untuk menentukan kelainan tersebut yang
disebabkan oleh pengaruh genetik dan untuk menentukan pola pewarisan
kelainan kongenital anggota gerak bawah di Palembang.
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1.2 Rumusan Masalah
Bagaimana gambaran pedigree pada penderita kelainan kongenital
anggota gerak bawah di Kota Palembang?
1.3 Tujuan Penelitian
1.3.1 Tujuan Umum
Mengetahui gambaran pedigree pada penderita kelainan kongenital
anggota gerak bawah di Kota Palembang.
1.3.2 Tujuan Khusus
1. Mengidentifikasi jumlah kejadian penderita kelainan kongenital
anggota gerak bawah di Kota Palembang,
2. Menganalisis pedigree penderita kelainan kongenital anggota gerak
bawah di Kota Palembang.
1.4 Manfaat Penelitian
1.4.1 Manfaat Teoritis
Memberikan informasi ilmiah mengenai pola penurunan kelainan
kongenital anggota gerak bawah di Kota Palembang.
1.4.2 Manfaat Praktis
Menentukan kelainan kongenital alat gerak yang disebabkan oleh
pengaruh genetik dan untuk menentukan pola penurunan kelainan kongenital

anggota gerak bawah.
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1.5 Keaslian Penelitian

Tabel 1.1 Keaslian Penelitian

Nama  Peneliti Judul Metode Hasil Penelitian

dan Tahun Penelitian

Perkasa, Punagi, Analisis Cross Uji  statistik  chi-square

Khaeruddin pedigree Sectional menunjukkan bahwa pola

(2012) gangguan pewarisan gangguan
pendengaran dan pendengaran dan ketulian
ketulian  pada secara autosomal dominan
penduduk dusun didapatkan nilai i
Sepang, hasil=6,721 > y*tabel = 3,84
Polewali dan nilai p= 0,01<0,05
Mandar, dengan df = [, dan pola
Sulawesi Barat pewarisan gangguan

pendengaran dan ketulian
secara autosomal resesif
didapatkan  nilai oA
hasil=0,628 <y*tabel =3.84

dan  nilai  p=0,428>0,05

dengan df = |,

Arsal, 2012. Analisis Cross Cadel dapat disebabkan oleh
Pedigree Sectional faktor keturunan dengan
Cadel(Studi pola  pewarisan  resesif
Kasus Beberapa autosomal.
Kabupaten  di
Sulawesi
Selatan)
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