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ABSTRAK

Sindrom Down adalah kumpulan gejala atau kondisi keterbelakangan
perkembangan fisik dan mental anak yang diakibatkan adanya abnormalitas
perkembangan kromosom. Gambaran klinis keterbatasan kondisi pada anak
sindrom Down menunjukkan pentingnya peran keluarga dalam bentuk dukungan
sosial sehingga penelitian ini bertujuan untuk mengetahui gambaran peran
keluarga terhadap anak dengan sindrom Down.

Jenis penelitian ini adalah penelitian deskriptif. Populasi penelitian ini
keluarga yang memiliki anak dengan sindrom Down di YPAC Palembang.
Pengambilan sampel dalam penelitian ini adalah menggunakan teknik acidentall
sampling. Data dikumpulkan melalui data primer berupa kuesioner dukungan
sosial keluarga dan data sekunder berupa rekam medik.

Hasil penelitian menunjukkan dukungan sosial keluarga terhadap anak
dengan sindrom Down di YPAC Palembang cenderung rendah yaitu sebanyak
52%, namun dari 5 komponen dukungan sosial terdapat 3 komponen yang tinggi,
yaitu dukungan informasi sebanyak 71% (22 orang), instrumen sebanyak 94% (29
orang), dan dukungan emosional 61% (19 orang). Sebaliknya dua komponen
tergolong rendah yaitu dukungan penghargaan 55% (17 orang), dukungan
jaringan sosial 52% (16 orang).

Kesimpulan yang didapatkan adalah dukungan sosial yang rendah dari
keluarga secara umum dipengaruhi oleh usia orang tua saat ini, usia ibu
melahirkan dan jumlah saudara. Sedangkan, dukungan informasi dipengaruhi
pendidikan tinggi orang tua dan ibu yang rata-rata tidak bekerja, dukungan
instrumen yang tinggi dapat dikaitkan dengan kelas sosial ekonomi yang
menengah. Dukungan emosional tinggi karena didapatkan tidak hanya dari
keluarga inti melainkan juga dari anggota lain. Sedangkan, dukungan
penghargaan dan jaringan sosial cenderung rendah dipengaruhi faktor sosial
ekonomi keluarga.

Kata Kunci : Dukungan Sosial, Sindrom Down, YPAC



ABSTRACT

Down syndrome is a collection of symptoms or conditions of the physical
and mental retardation caused by child development of chromosomal
abnormalities. The clinical limitations of the condition in children with Down
syndrome showed the important role of the family in the form of social support
that this study aims to describe the role of families of children with Down
syndrome.

This research was a descriptive study. The study population was families
who have children with Down syndrome in YPAC Palembang. Sampling in this
study was acidentall sampling techniques. Data were collected through primary
data in the form of family social support questionnaire and secondary data from
medical records.

The results showed social support families of children with Down syndrome
tend to be low in Palembang YPAC as much as 52%,. From 5 components of
social support, there were 3 components that high, as follow the information
support as much as 71% (22 people), the instrument as much as 94% (29 people),
and emotional support 61% (19 people). Instead the two components were low ie
35% award support (17 people), supportive social network 52% (16 people).

Low social support from family was generally influenced by current
parental age, maternal age and number of siblings. Meanwhile, support for
higher education information affected by parents and mothers who do not work.
Support instruments couldbe associated with a higher socio-economic class
middle. High emotional support was obtained not only fromthe nuclear family but
also from other members. However, appreciation and supportive social network
tends to be lower caused by family socio-economic factors.

Key word : Social Support, Down Syndrome, YPAC
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BAB I
PENDAHULUAN

1.1. Latar Belakang

Menurut Organisasi Kesehatan Dunia (WHO) memaparkan bahwa 30% dari
anak-anak yang retardasi mental disebabkan oleh ketidaknormalan genetik, seperti
sindrom Down, 25% disebabkan oleh cerebral palsy, 30% disebabkan oleh
meningitis dan masalah pranatal sedangkan 15% sisanya belum dapat ditemukan
(Muhammad, 2008).

Retardasi mental merupakan gambaran yang menumpang tindih sindrom
Down. Sebagian besar orang dengan sindrom Down mengalami retardasi sedang
atau berat, hanya sebagian kecil yang memiliki 1Q di atas 50 (Sadock, 2010).
Sindrom Down adalah kumpulan gejala atau kondisi keterbelakangan
perkembangan fisik dan mental anak yang diakibatkan adanya abnormalitas
perkembangan kromosom. Kromosom ini terbentuk akibat kegagalan sepasang
kromosom untuk saling memisahkan diri saat terjadi pembelahan (Fatusi, 2005).

Jumlah kasus sindrom Down sampai tahun 2011 menurut data Ikatan
Sindrom Down Indonesia (1SDI) sekitar 350 ribu kasus dan merupakan 15% dari
jumlah kasus sindrom Down dunia. Angka yang signifikan untuk populasi
Indonesia yang merupakan 3.7% dari populasi dunia (Surabaya Post, 2011).

Frekuensi terjadinya penderita sindrom Down di Indonesia adalah 1 dalam
600 kelahiran hidup. Angka kejadian sindrom Down berkaitan dengan usia ibu
saat kehamilan. Rasio kejadian untuk ibu muda kurang dari 20 tahun adalah 1:
2000 setiap kelahiran. Frekuensi ini akan meningkat menjadi 1:100 pada usia ibu
lebih dari 30 tahun sampai usia 45 tahun. Meningkatnya usia ibu saat kehamilan
sampai di atas 45 tahun akan meningkatkan resiko melahirkan anak dengan
sindrom Down sebesar 1 : 50. Kebanyakan anak dengan sindorm Down memiliki
ekstra kromosom 21 sebagai hasil dari gagalnya pemisahan saat pembentukan
gamet. Sebagian kecil merupakan hasil dari trasnlokasi atau abnormalitas lain

yang melibatkan kromosom 21. Para orang tua dengan karier translokasi berada



risiko yang cukup besar untuk mendapatkan anak dengan sindrom ini (Fatusi,
2005).

Penderita sindrom Down pada umumnya menghadapi masalah yang relatif
sama yaitu bermasalah dengan cara berkomuniasi serta juga mengalami masalah
dalam perilaku dan emosi yang labil. Begitu pula dalam kehidupan sehari-hari,
biasanya anak sindrom Down juga mengalami kesulitan dalam melakukan
kegiatan yang berhubungan dengan bina diri, seperti memakai baju, makan, mandi
dan lain sebagainya (Armavati. 2007). Hal ini yang menyebabkan keluarga sulit
untuk menerima keadaan anak dengan sindrom Down. Setiap keluarga
menunjukkan reaksi yang berbeda-beda terhadap berita bahwa anggota keluarga
mereka menderita sindrom Down, sebagian besar memiliki perasaan yang hampir
sama yaitu sedih, rasa tak percava, menolak, marah, perasaan tidak mampu dan
juga perasaan bersalah.

Keluarga merupakan lingkungan utama untuk anak belajar bersosialisasi,
berbagi suka dan duka melalui kegiatan sehari-hari yang mereka lakukan serta
orang tua berikan kepada anak sebelum anak bersosialisasi dengan orang lain di
lingkungannya. Dukungan dan penerimaan anak dengan sindrom Down dalam
lingkungan keluarganya akan memberikan kekuatan, kenyamanan dan keamanan
serta meningkatkan kepercayaan diri anak, sehingga mereka cenderung tidak lagi
mengasingkan diri dari orang lain. Adanya dukungan dalam kelurga besar serta
kedekatan secara emosional yang stabil akan membantu meminimalkan hambatan
perkembangan yang dialami oleh anak.

Kane (1985 dalam Friedman, 1998) mendefenisikan dukungan keluarga
sebagai suatu proses hubungan antara keluarga dengan lingkungan sosialnya.
Sehingga dalam proses ini akan terjadi interaksi atau hubungan timbal balik.
Dukungan dari lingkungan sosial keluarga adalah sebuah proses yang terjadi
sepanjang proses kehidupan. Sifat dan jenis dukungan sosial berbeda-beda dalam
berbagai tahap-tahap siklus kehidupan. Misalnya jenis-jenis dan kuantitas
dukungan sosial dalam fase perkawinan sangat berbeda dengan banyak dan jenis-
jenis dukungan sosial yang dibutuhkan ketika keluarga sudah berada dalam fase

kehidupan terakhir. Namun demikian, dalam semua tahap siklus kehidupan,



)

dukungan dalam lingkungan keluarga membuat keluarga mampu berfungsi
dengan berbagai kepandaian dan akal. Sebagai akibatnya, meningkatkan
kesehatan dan adaptasi keluarga. Lebih jauh lagi dukungan adalah suatu keadaan
yang bermanfaat bagi individu menjadi tahu bahwa orang lain memperhatikan,
menghargai dan mencintainya (Friedman, 1998)

Peran lingkungan keluarga dapat berupa penerimaan dan dukungan keluarga
yang berupa dukungan informasi, dukungan emosional, dukungan instrumen,
dukungan penghargaan, dan dukungan jaringan sosial. Dimana dukungan
informasi adalah dukungan yang diberikan oleh anggota keluarga seperti
pemberian nasehat, dukungan emosional adalah dukungan yang diberikan oleh
anggota keluarga berupa kasih sayang, perhatian, rasa empati pada anak sindrom
Down. Dukungan instrumen adalah dukungan yang diberikan oleh anggota
keluarga berupa pemberian materi seperti uang, sarana prasarana atau benda yang
dapat digunakan sebagai penunjang perkembangan anak sindrom Down,
dukungan penghargaan adalah bentuk dukungan berupa dorongan atau
persetujuan terhadap ide ataupun perasaan individu, ataupun melakukan
perbandingan positif antara individu dengan orang lain, sedangkan dukungan
jaringan sosial merupakan dukungan yang dapat menyebabkan suatu individu
merasa bahwa dirinya merupakan bagian dari suatu kelompok dimana anggota-
anggotanya dapat saling berbagi (Sarafino, 2006).

Secara fisik dan psikologis anak-anak dengan sindrom Down mempunyai
keistimewaan yang bisa dikembangkan. Secara fisik anak-anak ini memiliki
ligamen-ligamen elastis penyambung tulang lebih fleksibel, sehingga tubuh
mereka lebih lentur dibandingkan anak normal. Apabila dilatih menari, gerakan
mereka terlihat indah. Mendidik anak sindrom Down yang paling penting adalah
fokus. Bila fokus pada satu bidang tertentu, mereka akan mengerjakannya dengan
sepenuh hati. Hanya saja dalam menangani anak yang menderita sindrom Down
perlu kesabaran ekstra. Untuk itu dalam hal ini sangat dibutuhkan dukungan sosial
keluarga untuk membantu mengoptimalkan perkembangan anak sindrom Down

(Ramelan, 2008).



Beberapa fenomena yang terjadi di masyarakat, keluarga yang telah
memberikan dukungan pada anak dengan sindrom Down, dapat menerima
keadaan anak tersebut apa adanya. Seluruh anggota keluarga membesarkan,
merawat anak dengan sindrom Down secara bersama-sama dirumah sendiri dan
menganggap anak yang menderita sindrom Down itu bagian dari anggota
keluarga. Mereka selalu memberikan lingkungan yang penuh kasih sayang dan tak
henti-hentinya memberikan rangsangan kepada anak dengan sindrom Down
tersebut untuk tumbuh dan belajar, sehingga perkembangan anak dengan sindrom
Down di keluarga ini dapat berjalan hampir seperti anak normal.

Mengingat pentingnya peran keluarga dalam memberikan dukungan sosial
untuk mengoptimalkan perkembangan anak dengan sindrom Down, maka peneliti
tertarik untuk mengetahui gambaran peran keluarga terhadap anak dengan

sindrom Down di YPAC Palembang.

1.2. Rumusan Masalah
Berdasarkan uraian dalam latar belakang masalah di atas, dapat dirumuskan
pertanyaan penelitian yaitu bagaimana peran keluarga terhadap anak dengan

sindrom Down?

1.3. Tujuan Penelitian
1.3.1. Tujuan Umum
Untuk mengetahui gambaran peran keluarga terhadap anak dengan

sindrom Down.

1.3.2. Tujuan Khusus
1. Untuk mengetahui gambaran peran keluarga secara umum terhadap
perkembangan anak dengan sindrom Down secara optimal.
2. Untuk mengetahui gambaran dukungan informasi yang diberikan

oleh keluarga dalam mengoptimalkan perkembangan anak dengan

—

sindrom Down.
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. Untuk  mengetahui gambaran dukungan penghargaan yang
diberikan oleh keluarga dalam mengoptimalkan perkembangan ank
dengan sindrom Down.

4. Untuk mengetahui gambaran dukungan instrumen yang diberikan
oleh keluarga dalam mengoptimalkan perkembangan anak dengan
sindrom Down.

5. Untuk mengetahui gambaran dukungan emosional yang diberikan
oleh keluarga dalam mengoptimalkan perkembangan anak dengan
sindrom Down.

6. Untuk mengetahui gambaran dukungan jaringan sosial yang

diberikan oleh keluarga dalam mengoptimalkan perkembangan

anak dengan sindrom Down.

1.4. Manfaat Penelitian
1.4.1 Bagi Peneliti
1. Dapat menambah wawasan dan pengetahuan yang berkaitan
dengan materi penelitian.
2. Dapat menambah pengalaman untuk melaksanakan secara langsung

sebuah penelitian.

1.4.2 Bagi Instansi
1. Memberikan informasi mengenai usaha  pengoptimalan
perkembangan anak melalui pendekatan keluarga.
2. Penelitian ini diharapkan dapat dijadikan salah satu acuan untuk

mengadakan penelitian selanjutnya yang sejenis dan terkait.

1.4.3 Bagi Masyarakat
Menjadi sumber informasi bagi masyarakat tentang peran keluarga

terhadap anak dengan sindrom Down.



1.5. Keaslian Penelitian

Tabel 1 Keaslian Penelitian
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Nama Judul Penelitian Desain Hasil
peneliti Penelitian
Eneng. N, Studi Mengenai Deskriptif Sebagian besar orang tua
Makmuroh  Dukungan  Sosial vang memiliki anak Down
Sri. Rahayu, Orang Tua dalam Syndrome di PKA PUSPPA
Okma Melatih Self Help Suryakanti Bandung
Juwita Anak yang memberikan dukungan
Mengalami  Down sosial yang rendah dalam
Syndrome di PKA melatih self help anak Down
PUSSPA Syndrome, hanya 375 %
Suryakanti orang tua yang memberikan
Bandung dukungan tinggi.
Juwariah Dukungan  Sosial Deskriptif ~ Sebagian besar (92,5%)
Keluarga Terhadap keluarga memberikan
Anak Down dukungan sosial dengan
Sindrom di YPAC sangat  baik,  dukungan
Medan informasi termasuk dalam
kategori sangat baik (75%),
dukungan penilaian sangat
batk  (75%), dukungan
instrumen  sangat  baik
(70%), dan  dukungan
emosional  sangat  baik
(70%)
Mersiyanti, Perilaku Adaptasi Deskriptif Rata-rata anak memiliki
Choirul Terhadap kemampuan adaptasi dengan
Muslim, Lingkungan pada kategori sedang (tidak tentu,
Jarulis Anak Sindrom sebagian  baik, sebagian
Down di Sekolah kurang  baik), meliputi
Luar Biasa (SLB) kemampuan kognitif anak,
Kota Bengkulu kemampuan
mengekspresikan kehendak,
kemampuan
mengekspresikan emosi,

perlindungan dir1 dan respon
balik terhadap perintah.




Lanju

tan Tabel. 1 Keaslian Penclitian

Maurina Komunikasi Analitik Komunikasi antarpribadi
Rafanda Antarpribadi orangtua memiliki pengaruh
Orangtua pada positif pada anak dengan
Anak Down sindrom Down, interaksi
Syndrome di SLB — yang terjadi antara informan
YPAC Medan dengan anak hampir setiap
saat mulai dari hal terkecil

hingga hal sederhana.
Amy Dukungan Deskriptif Hasil dukungan keluarga
Gralfitrisia  Keluarga  dalam baik yaitu sebanyak (74%),
Merawat Anak yang terdiri  dukungan
Retardasi Mental di informasi (72%), dukungan
SLB instrumental 67%,dukungan
Padangsidimpuan emosional (74%), dukungan

penilaian (81%).

Penelitian yang akan dilakukan berbeda dengan penelitian yang telah ada,
penelitian di atas mengenai sumber informasi terhadap gambaran bentuk
dukungan sosial, komunikasi, dan adaptasi sebagai bentuk peran lingkungan
keluarga terhadap anak dengan sindrom Down. Penelitian ini bertujuan untuk
mengetahui gambaran peran keluarga terhadap anak dengan sindrom Down di

YPAC Palembang dengan metode deskriptif.



2.1,

BAB 11
TINJAUAN PUSTAKA

Landasan Teori
2.1.1. Retardasi Mental
Retardasi mental adalah kelainan yang ditandai oleh keterbatasan
kemampuan yang diakibatkan oleh gangguan yang bermakna dalam
intelegensi terukur dan perilaku penyesuaian diri (adaptasi). Retardasi
mental juga mencakup status sosial, hal ini dapat lebih menyebabkan
kecacatan daripada cacat khusus itu sendiri. Karena batas-batas antara
normalitas dan retardasi seringkali sulit digambarkan. (Nelson,1999).
Menurut revisi teks edisi keempat Diagnostic and Statistical Manual
of Mental Disorder (DSM-1V-TR), retardasi mental didefinisikan sebagai
fungsi intelektual umum yang sangat di bawah rata-rata sehingga
menyebabkan atau disertai gangguan perilaku adaptif, yang bermanifestasi
selama periode perkembangan, yang muncul sebelum usia 18 tahun.

Diagnosis ini ditegakkan tanpa memandang apakah orang tersebut memiliki

juga gangguan fisik atau gangguan jiwa lainnya (Sadock, 2010).

Tabel 2. Ciri Perkembangan Orang dengan Retardasi Mental

Derajat Usia Prasekolah (0-5) Usia sekolah (6-20) Dewasa (21 atau
Retardasi pematangan dan pelatihan dan lebih) Kemapuan
Mental perkembangan pendidikan Sosial dan
keterampilan kerja
Sangat Kapasitas untuk Terdapat sejumlah Terdapat sejumlah
berat berfungsi di dalam perkembangan perkembangan
area sensori — motorik; dapat bicara dan motorik;
motorik kecil; berespons terhadap bisa mencapai
memerlukan bantuan pelatihan perawatan diri yang

terus — menerus dan
pengawasan.

kemandirian mnimal
dan terbatas.

sangat terbatas;
membutuhkan
perawatan.




Lanjutan tabel. 2. Ciri Perkembangan Orang dengan Retardasi Mental
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Berat Perkembangan Dapat bicara atau Dapat berpartisipasi
motorik buruk, belajar sebagian untuk
pembicaraan berkomunikast; perawatan diri di
minimal, umumnya dapat dilatih bawah pengasuhan
tidak bisa mengambil kebiasaan kesehatan menyeluruh; dapat
manfaat dari dasar; bisa mengembangkan
pelatihan mengambil manfaat keterampilan
kemandirian; dari pelatihan  pertahanan diri
keterampilan kebiasaan yang hingga taraf
komunikasi  sedikit sistematik; tidak kegunaan minimal
atau tidak ada. bisa mengambil dalam  lingkungan

manfaat dari yang terpantau
pelatihan kejuruan

Sedang Dapat bicara atau Dapat mengambil Bisa mencapai
belajar manfaat dari perawtan diri di
berkomunikasi; pelatihan dalam pekerjaan
kewaspadaan sosial keterampilan sosial tanpa keterampilan
buruk; perkembangan dan pekerjaan;, atau semiterampil di
motorik sedang, bisa cenderung tidak dalam tempat
mengambil manfaat dapat mengikuti pernaungan;
dari pelatihan materi akdemik membutuhkan
kemandirian, dapat lebih dari kelas dua; pengawasan dan
ditatalaksana dengan dapat belajar petunjuk ketika
pengawasan sedang berpergian  sendiri berada di dalam

ke tempat vyang stres sosial atau
dikenali ekonomi ringan

Ringan Bisa mengembangkan Dapat mempelajari Biasanya dapat
keterampilan  sosial keterampilan mencapai
dan komunikasi; akademik  hingga keterampilan sosial
retardasi minimal kira-kira kelas enam dan kejuruan yang

dalam area sensori-
motorik; sering tidak
dapat dibedakan
dengan orang normal
sampal usia yang
lebih tua.

pada akhir remaja,
dapat diarahkan
untuk  penyesuaian
sosial

cukup untuk
menyokong diri
sendiri secara
minimal tetapi
membutuhkan

petunjuk dan
bantuan ketika
berada di bawah
stres  sosial atau

ekonomi yang tidak
biasa

Tabel 2. Sumber : Sadock, 2010 hal. 562
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Fungsi intelektual umum ditentukan dengan penggunaan uji baku
intelegensi, dan istilah di bawah rata-rata secara bermakna didefinisikan
sebagai intelligence quotient (1Q) 70 atau lebih rendah atau dua standar
deviasi di bawah rata-rata untuk uji yang khas tersebut. Fungsi adaptif dapat
diukur dengan menggunakan skala baku, seperti Vineland Adaptive
Behavior Scale. Pada skala ini, komunikasi, keterampilan hidup sehari-hari,
sosialisasi, dan keterampilan motorik (hingga 4 tahun, 11 bulan) diberi
angka dengan menghasilkan kumpulan perilaku adaptif yang terkait dengan

keterampilan yang diharapkan pada usia tertentu.

Tabel 3. Klasifikasi Retardasi Mental Berdasarkan Skor 1Q (DSM-
[V dan ICD-10)

Kelas 1Q
Batas intelektual berfungsi 70-179
Ringan 50 -69
Sedang 35-49
Berat 20-34
Sangat berat <20

Tabel 3. Sumber - Diagnosis Gangguan Jiwa, Rujukan Ringkas PPDGJ - III, 2001,
hal. 119 — 121

Sindrom Down dan mikrosefali primer merupakan contoh keadaan-
keadaanyang mewakili sebagian kecil anak dengan gangguan intelektual
(Nelson, 1999).

Faktor etiologis retardasi mental antara lain di dapat dari genetik dan
perkembangan. Penyebab genetik meliputi kondisi kromosomal dan
diwariskan; faktor perkembangan mencakup perubahan kromosom seperti
trisomi atau pajanan pranatal terhadap infeksi dan toksin; dan sindrom yang
didapat mencakup trauma perinatal (seperti prematuritas) dan faktor sosio

kultural (Nelson, 1999).
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Tabel 4. Faktor — faktor yang berpotensi turut menimbulkan

patogenesis retradasi mental dari prakonsepsi sampai awal tahun-tahun

masa kanak-kanak.

No.

Faktor-faktor Risiko

Keterangan

1.

L

Gangguan Prakonsepsi

Gangguan Embrio Awal

Gangguan Otak Janin

Kesukaran Perinatal

Gangguan Otak Pascalahir

kelainan gen  tunggal (misalny:
kesalahan metabolisme bawaan,
gangguan  neurokutan). Kelainan
kromosom (misalnya: gangguan terkait-
X, translokasi, X fragile)

gangguan kromosom (misalnya:
trisomi, mosaiks), infeksi (misalnya:
sitomegalovirus, rubella,
toksoplasmosis, virus imunodefisiensi
manusia), disfungsi plasenta

infeksi  (misalnya: toksoplasmosis,

virus imunodefisiensi manusia,
sitomegalovirus, herpes simpleks)
prematuritas ekstrim, gangguan
metabolik

infeksi (misalnya: ensefalitis,

meningitis), trauma (misalnya: jejas
kepala berat), asfiksia, perdarahan
intrakranium, malnutrisi

Tabel 4. Sumber : Nelson, 1999 hal. 162

Dari tabel di atas dijelaskan salah satu faktor penyebab yang dapat

mengakibatkan retardasi mental adalah gangguan embrio awal berupa

kelainan kromosom trisomi 21 yang sering disebut sindrom Down.

2.1.2. Kromosom

Kromosom manusia merupakan struktur komplek yang terdiri atas

asamdeoksiribonukleat (DNA), asam ribonukleat (RNA), dan protein.

Setiap heliks tunggal dari DNA terikat telomer pada masing-masing

ujungnya, dan memiliki sentromer di suatu tempat sepanjang kromosom.

Telomer melindungi ujung kromosom selama replikasi DNA. Pemendekan

telomer berhubungan dengan penuaan. Sentromer merupakan tempat di
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mana gelendong mitosis akan melekat dan penting untuk segregasi
kromosom yang sesuai selama pembelahan sel (Heffner, 2008).

Sentromer membagi kromosom menjadi dua lengan, disebut lengan
p (petit) untuk lengan yang pendek dan q untuk lengan yang panjang.
Sentromer dapat berada di mana saja di sepanjang lengan kromosom dan
lokasinya digunakan untuk mengelompokkan kromosom sejenis menjadi
sentral (metasentrik), distal (akosentrik), atau lainnya (submetasentrik).
Panjang kromosom ditambah dengan posisi sentromernya digunakan untuk
mengidentifikasi kromosom suatu individu dalam 22 autosom dan satu
pasang kromosom seks. Kromosom diberi nomor dalam urutan menurun
sesuai ukuran; | merupakan yang terbesar. Terdapat satu pengecualian
terhadap peraturan ini adalah kromosom 21 dan 22; kromosom 22 lebih
besar daripada 21. Hal ini disebabkan oleh aturan historis terhadap sindrom
Down pada trisomi 21, pasangan kromosom ini tidak dinamai ulang saat
terjadi perbedaan ukuran (Heffner, 2008).

1 46XY 46 XX
Pria (diploid) Wanita (diploid)

J—ll

e 0n ;} IR
[

3(‘ il H il u mm

6 8 9

‘,f ir '5 i:'- 11 8 n TR ININ]

14 14 15 16 17 18

17 it ad 39 )‘ XN 8% »e  Ad ll
19 20 2 2 XY 19 20 2 2

Gambar 2.1. Kromosom
Sumber : Haffner, 2008. hal.18
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Penelitian dengan menggunakan mikroskop terhadap 46 kromosom
manusia memperlihatkan bahwa ada dua untuk setiap jenisnya. Hal ini
menjadi jelas pada saat kromosom-kromosom tersebut disusun secara
berpasang-pasangan dimulai dengan kromosom yang tepanjang. Tampilan
visualnya dinamakan kariotipe. Kromosom yang membentuk pasangan yang
mempunyai panjang, posisi sentromer, dan pola pewarnaan yang sama
dinamakan kromosom homolog. Kedua kromosom dari setiap pasangan
membawa gen yang mengendalikan karakter warisan yang sama. Sebagai
contoh, jika suatu gen untuk warna mata ditempatkan pada suatu lokus pada
kromosom tertentu, maka homolog dari kromosom tersebut juga akan
memiliki sebuah gen yang menentukan warna mata pada lokus yang setara
(Campbell, 2002).

Ada satu pengecualian penting terhadap aturan kromosom homolog
pada sel somatik manusia: kedua kromosom yang unik ini disebut sebagai .Y
dan Y. Wanita mempunyai sepasang kromosom homolog X (XX), tetapi pria
memiliki sebuah kromosom X dan sebuah kromosom Y (XV) . Karena
keduanya menentukan jenis kelamin suatu individu, maka kromosom X dan
Y dinamakan kromosom seks (kromosom jenis kelamin). Kromosom lainnya
selain kromosom lainnya selain kromosom seksual dinamakan autosom
(Campbell, 2002).

Terjadinya pasangan kromosom homolog dalam kariotipe adalah
konsekuensi dari asal-usul seksual kita. Kita mewarisi sebuah kromosom
dari setiap pasangan kromosom masing-masing orangtua. Dengan demikian
ke-46 kromosom dalam sel somatik sebenarnya adalah dua set yang masing-
masing terdiri dari 23 kromosom, satu set maternal (dari ibu kita) dan satu
set paternal (dari bapak kita) (Campbell, 2002).

Sel sperma dan ovum berbeda dari sel somatik dalam hitungan
kromosomnya. Masing-masing dari sel-sel reproduktif atau gamet, ini
mempunyai suatu set tunggal 22 autosom ditambah satu kromosom seks

(jenis kelamin), bisa X dan Y. Sebuah sel dengan satu set kromosom tunggal
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dinamakan sel haploid. Untuk manusia, jumlah haploid, disingkat », adalah
23 (n =23) (Campbell, 2002).

Dengan cara hubungan seksual, sel sperma haploid dari bapak
mencapai dan bersatu dengan ovum haploid dari ibu. Penyatuan gamet ini
dinamakan fertilisasi. Hasil yang berupa telur yang dibuahi, atau zigot, ini
mengadung dua set haploid kromosom yang membawa gen-gen yang
mewakili garis keluarga ibu dan bapak. Zigot dan semua sel lain yang
memiliki dua set kromosom dinamakan sel diploid. Untuk manusia, jumlah

diploid, disingkat 2, adalah 46 (2n = 46) (Campbell, 2002).

2.1.3. Gametogenesis

Perkembangan seorang manusia dimulai dengan pembuahan, suatu
proses dimana spermatozoa dari pria dan oosit dari wanita bergabung
membentuk suatu orgnisme baru yaitu zigot. Dalam persiapan untuk
pembuahan, baik sel benih pria maupun wanita tersebut mengalami
sejumlah perubahan melibatkan kromosom maupun sitoplasma. Sejumlah
perubahan ini mempunyai dua tujuan (Langman, 1997) :

a. Mengurangi jumlah kromosom dari jumlah diploid 46, yang ditemukan
pada sel somatik, menjadi jumlah haploid 23, yang kita temukan pada
gamet. Hal ini terlaksana melalui pembelahan meiosis atau pembelahan
pematangan dan pengurangan jumlah kromosom ini perlu, karena jika
tidak demikian penyatuan sel benih pria dan wanita akan menghasilkan
individu yang mempunyai jumlah kromosom sebanyak dua kali dari sel
induknya.

b. Mengubah bentuk sel-sel benih sebagai persiapan untuk pembuahan. Sel
benih pria, yang mula-mula besar dan bulat, praktis kehilangan semua
sitoplasmanya dan membentuk kepala, leher dan ekor. Sel benih wanita,
sebaliknya, berangsur-angsur menjadi lebih besar sebagai akibat
penambahan jumlah siptoplasma. Pada saat mencapai kematangan, oosit

memiliki garis tengah kira-kira 120 um.
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Gambar 2.2. Mitosis dan Meoisis pada Sel Manusia

Sumber :

Heffner, 2008, hal. 19

2.1.3.1. Kromosom Selama Pembelahan Mitosis

Sebelum sebuah sel memasuki mitosis,, masing-masing
kromosom melipatgandakan (replikasi) DNA-nya, yang dengan
demikian menjadi rangkap dua. Selama fase replikasi DNA ini,
kromosom menjadi sangat panjang, menyebar secara difus ke
seluruh inti sel, dan tidak dapat dikenali dengan mikroskop cahaya.
Dengan bermulanya mitosis, kromosom mulai bergelung,
memendek, dan menebal, dan peristiwa-peristiwa ini menandai
mulainya profase.

Setiap kromosom terdiri dari dua subunit sejajar (kromatid)
yang saling menyatu pada sebuah daerah menyempit milik bersama
yang disebut sentromer. Sepanjang masa profase, kromosom terus
menebal, menjadi lebih pendek dan lebih tebal, tetapi baru pada
tahap premetafase kromatid menjadi mudah dibedakan. Selama
metafase, kromosom berderet pada bidang kathulistiwa dan bentuk
rangkapnya jelas terlihat. Masing-masing dihubungkan oleh
mikrotubulus (gelendong mitosis) yang keluar dari sentromer ke
sentriol. Segera sesudahnya, sentromer pada setiap kromosom
membelah, yang menandai tahap anafase, yang diikuti dengan
migrasi kromatid ke kutub-kutub gelendong. Akhirnya, pada tahap
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telofase, kromosom mengendorkan gelungannya menjadi panjang,

selubung inti terbentuk kembali, dan terjadi pembagian sitoplasma.

Setiap sel anak menerima separuh dari materi kromosom yang telah

berlipat dua tersebut dan dengan demikian mempertahankan jumlah

kromosom yang sama seperti sel induknya (Langman, 1997).

2.1.3.2. Kromosom Selama Pembelahan Meiosis

A. Pembelahan Meiosis Pertama

Sebagaimana pada pembelahan mitosis, sel-sel benih
primitif wanita maupun pria (oosit primer dan spermatosit
primer) melipatgandakan DNA-nya sesaat sebelum
pembelahan meoisis pertama dimulai. Karena itu, pada
permulaan pembelahan pematangan, sel benih mengandung
dua kali lipat dari jumlah DNA yang normal, dan tiap-tiap
dari 46 kromosomnya merupakan suatu bentuk rangkap dua
(Langman, 1997).

Sifat khas pertama pembelahan meoisis ini adalah
berpasangannya (sinapsis) kromosom-kromosom homolog,
yang disebut sebagai bivalen. Perpasangan ini tepat sekali
titik per titik kecuali kombinasi X-Y. Daerah-daerah
sentromer pada kromosom homolog tidak berpasangan.
Oleh karena setiap masing-masing kromosom memiliki
susunan rangkap dan mengandung dua kromatid, setiap
pasangan homolog terdiri atas empat kromatid. Pada
pembelahan mitosis, kromosom-kromosom homolog tidak
pernah berpasangan (Langman, 1997).

Sifat khas kedua pembelahan meosis pertama disebut
pertukaran silang dan meliputi saling tukar menukar
segmen-segmen kromatid di antara kedua kromosom
homolog berpasangan (bivalen) tersebut. Jika selanjutnya

setiap anggota (yang bersusun ganda) dari pasangan
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homolog membelah secara memanjang, terjadilah satu atau
lebih pemotongan kromatid melintang dan terjadilah
pertukaran segmen-segmen kromatid di antara kedua
kromosom yang homolog tersebut. Selama pemisahan
kromosom homolog, titik pertukaran untuk sementara tetap
menyatu, dan susunan kromosom tersebut akan menyerupai
huruf X, yang dikenal sebagai kiasma. Selama tingkat
kiasma ini, sekelompok gen dipertukarkan di antara
kromosom-kromosom homolog. Pada saat yang sama,
pemisahan terus berlangsung, dan kedua anggota dari setiap
pasangan tersebut mengarah ke kumparan. Pada tahap-tahap
selanjutnya setiap anggota tersebut bergerak menuju ke
kutub sel yang berlawanan (Langman, 1997).

Setelah pembelahan meoisis pertama selesai, setiap
sel anak mengandung satu anggota dari tiap-tiap pasangan
kromosom dan dengan demikian memiliki 23 kromosom
bersusun dua, kecuali pada sentromer, jumlah DNA pada
setiap sel anak sama dengan jumlah DNA pada sel somatik

normal (Langman, 1997).

B. Pembelahan Meiosis Kedua

Segera setelah pemebelahan meoisis pertama selesai,
sel mulai dengan pembelahan pematangan kedua. Berbeda
dengan pembelahan meoisis pertama, tidak terjadi sintesa
DNA pada tahap pembelahan selanjutnya. Keduapuluh tiga
kromosom bersusun ganda tersebut membelah pada
sentromer, dan masing-masing sel anak yang baru terbentuk
menerima 23 kromosom tunggal. Jumlah DNA pada sel
yang baru terbentuk kini adalah setengah jumlah DNA sel
somatik normal. Oleh karena itu, tujuan kedua pembelahan

meoisis atau pembelahan pematangan tersebut ada dua : (a)
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memungkinkan keanekaragaman (variabilitas) genetik
melalui proses tukar silang, yang menciptakan kromosom-
kromosom baru, dan melalui distribusi acak kromosom
homolog ke sel-sel anak; dan (b) memberikan pada setiap
sel benih jumlah kromosom haploid dan jumlah DNA
separuh dari sel somatik normal (pembelahan meoisis
kedua) (Langman, 1997).

Separuh akibat pembelahan meoisis, sebuah oosit
primer akan menghasilkan empat sel anak, yang masing-
masing mempunyai kromosom 22 + 1X. Hanya satu di
antara keempat sel tersebut berkembang menjadi oosit
matang; ketiga sel lainnya, badan-badan kutub, hampir tidak
mendapatkan sitoplama dan mengalami degenerasi dalam
perkembangan selanjutnya (Langman, 1997).

Spermatosit primer menghasilkan empat sel anak; dua
sel anak mempunyai kromosom 22+1X dan dua mempunyai
dengan kromosom 22+1X. Keempat sel anak ini
berkembang menjadi gamet matang (Langman, 1997).

Kelainan-kelainan jumlah kromosom bisa timbul
selama pembelahan meoisis. Biasanya, dua anggota dari
sepasang kromosom homolog berpisah pada pembelahan
meoisis pertama, sehingga masing-masing sel anak
menerima satu komponen dari setiap pasangan. Tetapi,
kadangkala pemisahan ini tidak terjadi (nondisjunction),
dan kedua anggota pasangan tersebut sama-sama menuju ke
satu sel. Akibat dari tidak terpisahnya kromosom ini adalah
satu sel menerima 24 kromosom, dan yang lain menerima
22 bukannya menerima 23 kromosom seperti biasanya.
Kalau, pada saat fertilisasi, satu gamet yang memiliki 23
kromosom bersatu dengan gamet yang mempunyai 24 atau

22 kromosom, hasilnya adalah seorang individu yang






