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ABSTRAK.

Kelainan kongenital pada bayi baru lahir, merupakan kejadian yang sangat
ditakutkan oleh setiap pasangan suami istri yang sedang menunggu kelahiran
anaknya, juga merupakan penyebab kematian perinatal yang cukup tinggi dan
sebagian besar (60%-75%) tidak diketahui penyebabnya dengan pasti. Maka
dilakukan penelitian Kejadian Bayi Lahir dengan Kelainan Kongenital untuk
mendapatkan gambaran tentang angka kejadian, macam kelainan, karakteristik
penderita, serta faktor-faktor yang mungkin berpengaruh terhadap kejadian bayi
lahir dengan kelainan kongenital.

Telah dilakukan penelitian secara retrospektif, diskriptif terhadap semua
bayi lahir dengan kelainan kongenital di RSUP Dr.Kariadi Semarang dari 1
Januari 1992 sampai dengan 31 Desember 1996.

Angka kejadian kelainan kongenital adalah sebesar 7,8 per 1000 persalinan,
dimana kejadian pada bayi laki-laki lebih besar dibandingkan dengan kejadian
pada bayi perempuan. Macam kelainan kongenital yang terbanyak adalah dari
kelompok “sistim susunan syaraf pusat (SSP) yaitu sebesar 3,7 per 1000
persalinan, dimana anensefali menempati urutan pertama dengan angka kejadian
1,5 per 1000 persalinan. Paritas penderita rata-rata-2,4 (1,4). Umur penderita rata-

‘rata 30.(6) tahun. Sebagian besar penderita tidak bekerja ( ibu rumah tangga )

yaitu 54,2 % dan sebagian besar dengan tingkat pendidikan yang rendah yaitu SD
( 51,6% ). Dari cara dan waktu dilakukan diagnosis, ternyata hanya sebagian kecil
yang dapat didiagnosis pranatal, yaitu 29,1% dengan pemeriksaan ultrasonografi
atau BNO photo. Dari keseluruhan kasus, 69,6% tidak dapat diduga penyebabnya.

Perju dilakukan pemeriksaan yang lebih baik untuk penapisan kemungkinan
adanya kelainan kongenital sedini mungkin, terutama pada ibu-ibu hamil dengan
risiko tinggi melahirkan bayi dengan kelainan kongenital. Penelitian lanjut untuk
mengetahui lebih baik faktor-faktor yang dapat mempengaruhi kejadlan kelainan
kongenital.
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BAB. 1.
PENDAHULUAN

1.1 Latar Belakang Penelitian.

Dengan berhasilnya program “Keluarga Berencana™/ KB setiap keluarga
cenderung untuk mempunyai anak yang sedikit, tetapi dengan harapan
mempunyai kualitas yang baik, dan tidak cacat. Anak yang tampan, sehat dan
cerdas merupakan dambaan setiap keluarga, dan akan dapat terwujud dengan
kerjasama yang baik antara orang tua, pelayanan medis, dimulai sejak mereka
menikah, selama kehamilan, persalinan dan perawatan setelah persalinan.

Pasangan suami istri yang mgndapatkan kehamilan yéng diharapkan, akan
menganggapnya éebagai aﬂugerah Tuﬁan yang tiada tara, akém tetapi .dis.amping
rasa sﬁkacita tcrsé]iii rasa cemas, apakah anugerah tersebut ’sesuai dengan
harapannya, misalnya akan lahir seorang putra, putri yang tampan, sehat, dan
pandai. Ataukah akan lahir dengan cacat-cacat tertentu sehingga selama
kehamilannya selalu dihantui rasa cemas, apalagi jika didalam riwayat keluarga
terdapat riwayat yang tidak menyenangkan, pemah minum obat-obatan selama
hamil yang dapat menimbulkan cacat pada janin, ataupun menderita penyakit
tertentu yang dapat mempengaruht kehamilannya. Kejadian bayi lahir dengan
kelainan kongenital kurang lebih 15 per 1000 kelahiran. Angka kejadian ini akan

meningkat apabila pertumbuhannya diikuti hingga satu tahun 2.




Kelainan kongenital pada bayi baru lahir merupakan penyebab kematian
nomer tiga dari kematian bayi dibawah umur satu tahun (18%) . Kelainan
kongenital dapat merupakan penyebab penting terjadinya abortus, lahir mati,
ataupun kematian bayi segera setelah lahir. Kematian bayi pada bulan pertama
kehidupannya sering disebabkan kelainan kongenital yang besar ( 11,7 % )
seakan merupakan proses seleksi alam terhadap kelangsungan hidup bayi yang
dilahirkan. Bayi yang dilahirkan dengan kelainan kongenital cenderung
mempunyai berat badan lahir yang rendah ( BBLR ), atau kecil masa kehamilan
* Hampir semua kelainan kongenital pada bayi merupakan interaksi yang

kompleks antara predisposisi genetik dan faktor pendukung dalam lingkungan

tumbuhnya_ihtra uterin. Semua kelainan atau penyakit selalu melibatkan unsur

gen walaupun kelainan tersebut inerupakan kelairiari yang umum dijumpai. Pada ..

penyakit. inféksi, féktor lingkuﬁgan ' merupékan faktor yang dominan 'dal.am
menentukan terjadinya kelainan tetapi adanya variasi genetik pada setiap
individu juga bérperan didalam menentukan apakah seseorang mudah atau tidak
terkena infeksi dan juga berperan didalam menentukan berat ringannya kelainan

yang diakibatkannya 3.

Kelainan kongenital memegang peranan penting sebagai penyebab kematian
perinatal. Dan SKRT 1997, penyebab kematian perinatal oleh karena kelainan
kongenital menempati urutan ketujuh (4,7% ). Maridin F , pada penelitiannya

tentang kematian perinatal di RS.Sardjito Jogyakarta mendapatkan bahwa




kelainan kongenital sebagai penyebab kematian perinatal menempati urutan ke
lima ( 5,1% ). Dari beberapa penelitian yang telah dilakukan di RS. Kariadi
menunjukkan bahwa kelainan kongenital sebagai penyebab kematian perinatal
menempati urutan keempat dengan persentase yang makin meningkat yaitu 7,36

% pada tahun 1989 meningkat menjadi 11,7% pada periode tahun 1991-1995 *6.

Mawardi pada penelitiannya tentang kematian neonatal dini pada bayi
dengan berat badan > 2500 gram menunjukkan bahwa kelainan kongenital

merupakan penyebab utama kematian neonatal dini yaitu sebesar 48,83% .

Kelainan kongenital sebagai penyebab kematian bayi hingga kini belum

‘banyak diketahui penyebabnya, akan tetapi dari bebérapa penelitian dapat

diketahui beberapa keadaan yang dapat mempengaruhi kejadian bayi lahir
dengan kelainén kongenital, seperti umur ibﬁ,' riwajai keluarga,'pemakaian obat-
obatan selama kehamilan, infeksi ataupun penyakit tertentu yang diderita oleh ibu

tersebut sebelum ataupun selama hamilnya.

Oleh karena itu pada kesempatan ini kami mencoba untuk mengetahui
angka kejadian kelainan kongenital dan mencari kemungkinan faktor-faktor
yang diduga mempengaruhi kejadian, sebagai penelitian pendahuluan untuk
bahan pertimbangan dalam mencegah / menekan kejadian dikemudian hari, serta
jika memungkinkan dapat lebih memperhatikan faktor- faktor risiko yang

mungkin ada pada penderita.




1.2 Tujuan Penelitian

. Mengetahui angka kejadian, kematian perinatal, kematian neonatal dini dan

bayi-bayi yang lahir dengan kelainan kongenital,

. Mengetahui jenis-jenis kelainan kongenital.

. Mengetahui data dasar tentang karakteristik dan klinis ibu yang melahirkan bayi

dengan kelainan kongenital.

. Mengetahui faktor-faktor yang mungkin berpengaruh terhadap kejadian bayi lahir

dengan kelainan kongenital.

. Mengetahui cara diagnosis kelainan kongenital.

. Mengetahﬁi_ pengelolaan lanjut yang dilakukaﬁ terhadap bayi yang lahir dengan -

kelainan kongenital dan ibu yang melahirkan bay1 dengan kelainan kongenital.

1.3 Manfaat Penelitian.

Dengan mengetahui angka kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital,
macam kelainan kongenital, karakteristik ibu, riwayat persalinannya, dan dugaan
faktor penyebab, dapat dipergunakan sebagai data dasar penelitian lebih lanjut
terhadap ibu-ibu dengan risiko tinggi melahirkan bayi dengan kelainan

kongenital.



BAB. 11

TINJAUAN KEPUSTAKAAN

2.1 Embriologi manusia.

Setiap mahluk hidup yang mengadakan reproduksi akan menghasilkan
keturunan. Didalam proses reproduksi inilah berlangsung pewarisan sifat-sifat
induk kepada keturunannya. Proses tumbuh kembang manusia diawali dengan
pembuahan yaitu penggabungan spermatozoa dari pria dengan oosit dari wanita
yang selanjutnya secara alami akan mengalami proses yang panjang hingga

terwujud manusia .

2.1.1 Masa awal kehamilan..

. 'Fase'_ir'u'. diﬁmlai saat; perﬁbuahan hingga terbentuknya mudigah, sebelum
proses organogenesis. Dengan terjadinya penyatuan gamet pria dan wanita yang
secara normal akan terjadi pada ampula tuba falopii akan menghasilkan :
pemulihan jumlah kromoson diploid yaitu separuh berasal dari ibu, dan separuh
berasal dari ayah, penentuan jenis kelamin individu yang baru yaitu XX ( wanita )
atau XY ( pnia ).

Pembelahan adalah serangkaian mitosis yang menghasilkan peningkatan
jumlah sel, blastomer yang menjadi semakin kecil pada setiap tahap pembelahan.
Setelah 34 hari zygot menyerupai buah arbei ( morula ) dan memasuki rongga

ralum. Morula akan kehilangan zona pelusida dan timbul rongga blastokista, Sel-




sel ini kemudian tersusun dalam : masa sel luar yang membentuk trofoblast, masa
sel bagian dalam yang membentuk mudigah ( blastokista ). Implantasi terjadi
pada akhir minggu pertama, sel trofoblast kemudian menyusupi epitel dan badan
endometrium dibawahnya dengan bantuan enzym proteolitik. |
Pada minggu kedua terjadi diferensiasi sel trofoblast, terbentuklah
embrioblast yang bersama sama membentuk cakram mudigah yang berlapis dua
yaitu epiblast dan hipoblast. Mulai terjadi sirkulasi utero-plasenta. Terbentuk
rongga baru dan korion.
| Pada minggu ketiga terjadi peristiwa yang paling khas yaitu pembentukan

“Primitive streak” dengan ujung kepalanya sebagai “Primitive node”. Terjadi.

proses invagina‘si.'sel-sel ‘epiblast. Membehtuk selapis sel baru sebagai lapisan

benih mesoderm embrional yang terletak diantara entoderm dan eksoderm. Sel-sel
yéng berinvaginasi mencaiaai lempeng brokordial, 'membentuk bataﬁg ;;rokordial,
dengan berlanjutnya perkembangan membentuk tali padat yang disebut korda
dorsalis, sebagai poros pada garis tengah yang selanjutnya berfungsi sebagai
rangka aksial. Dengan demikian menjelang akhir minggu ketiga, ketiga lapisan
benih dasar terbujur dan selanjutnya diferensiasi jaringan dan organ akan dimulai.
Pada saat yang bersamaan trofoblast cepat berkembang, membentuk jonjot primer
yang memiliki inti mesenkhim selanjutnya terbentuk kapiler kecil, siap

mengedarkan sat-sat makanan dan oksigen kepada mudigah >,




2.1.2 Masa mudigah.

Masa ini diantara minggu keempat dan minggu kedelapan disebut sebagai
masa organogenesis karena setiap lapisan benih membentuk sejumlah jaringan
dan organ masing-masing yang khas. Pada akhir minggu kedelapan susunan organ
utama telah terbentuk.

Lapisan ektoderm akan membentuk organ dan susunan yang memelihara
hubungan dengan dunia luar yaitu : susunan syaraf pusat, susunan syaraf tepi,

epitel perasa telinga, hidung dan mata, kulit, rambut dan kuku, kelenjar hipofise,

_ kelenjar mamae, kelenjar keringat dan email gigi.

Lapisan mesoderm membentuk miotom ( jaringan otot ), sklerotom ( tulang

dan nilang rawan )-, dan dermatom ( jaringan éubkuti_s‘ ), mesoderm juga akan
membentuk susunan urinarius, gonad ( tidak termasuk kandung kemih }, susuﬁan
pembuluh darah, getah bening, jantung, semua sel darah merah dan getah bening.

Lapisan entoderm menghasilkan epitel yang melapisi saluran pencernaan,

saluran pernafasan dan kandung kemih. Akan membentuk parenkhim tonsil,
kelenjar tiroid, paratiroid, hati, kemudian epitel yang melapisi kavum dan tuba

Eustachii juga berasal dari entoderm *?

2.1.3 Masa janin.
Masa ini antara bulan ketiga hingga lahir, ditandai dengan penyempurnaan

jaringan dan organ tubuh serta pertumbuhan tubuh yang cepat. Pertumbuhan




sangat menjolok terjadi selama bulan ketiga, keempat dan kelima, sedangkan
peningkatan berat badan sangat cepat selama dua bulan terakhir kehamilan,
Perubahan yang menyolok selama kehidupan janin adalah pertumbuhan kepala
yang relatif 1ébih lambat dibandingkan bagian lain dari tubuh.

Perubahan pada bulan ketipa : kepala tampak kira-kira setengah dari

panjang ubun-ubun bokong, wajah makin menyerupai manusia. Anggota badan
mencapai panjang yang relatif dibandingkan dengan bagian tubuh yang lain. Alat
kelamin luar berkembang, sehinga menjelang akhir minggu kedua belas jenis
kelamin janin dapat ditentukan pada pemeriksaan luar.

Perubahan pada bulan keempat dan kelima : janin memanjang dengan cepat,
pada pertenga'kie-m bulan kelima panjang janin mencapai 'setengah panjang bayi
baru lahir. Berat janin pada akhir bulan kelima kira-kira 500 éam. Janin diliputi
oleh rambut halus ( lanugo ). |

Perubahan pada bulan keenam dan ketujuh : kulit janin kemerah-merahan,

keriput, jaringan ikat dibawah kulit tidak ada. Sampai pertengahan bulan ketujuh
meskipun susunan organ dapat berfungsi, sistim pernafasan dan susunan syaraf
pusat belum cukup berdeferensiasi serta koordinasi antara kedua sistim ini belum
baik

Perubahan setelah bulan ketujuh hingga bulan kesembilan : janin

mempunyai bentuk membulat, ada endapan lemak dibawah kulit, diliputi oleh

vernix caseosa. Pada akhir bulan kesembilan, kepala mempunyai lingkaran kepala




. semula tumbuh norma

b)

d)

yang terbesar dari semua bagian tubuh. Saat lahir berat badan janin mencapai
3000-3500 gram, panjang ubun-ubun tumit + 50 cm. Sifat sifat kelamin jelas

sekali, testis harus sudah turun ke skrotum 3.

2.2 Definisi kelainan kongenital

Kelainan kongenital merupakan kelainan morfologik dalam pertumbuhan
struktur bayi yang timbul sejak kehidupan hasil konsepsi dalam kandungan.
Secara umum dapat dibagi menjadi dua kelompok : malformasi yaitu kelainan
kongenital yang timbul sejak periode embrional sebagai gangguan primer
morfogenesm atau organogenesm dan deformltas kongenital yang tlmbul pada

fetus aklbat mengalam perubahan posisi, bentuk ukuran organ tubuh yang

1 2.3.

Berdasarkan gangguan pertumbuhan organ, kelainan kongenital dapat

dikelompokkan sebagai berikut *

Gangguan pembentukan organ : tidak terbentuknya suatu organ atau sebagian
organ, misalnya anensefali, atau suatu organ terbentuk akan tetapi lebih kecil,
misalnya mikrosefali.

Gangguan fusi jaringan tubuh : misalnya labiopalatoskisis.

Gangguan diferensiasi organ : misalnya ginjal tapal kuda.

Gangguan menghilangnya jaringan yang seharusnya hilang pada pertumbuhan

normal, misalnya divertikulum Meckel.




¢) Gangguan invaginasi jaringan, misalnya atresia ani.

f) Gangguan migrasi suatu organ, misalnya adesensus testis.

g) Gangguan pembentukan saluran, misalnya atresia esofagus.

h) Reduplikasi organ, misalnya ureter ganda.

1) Hipertrofi organ, misalnya hiperirofi adrenal.

j) “Abberrant development and displacement” misalnya transposisi pada
kelainan jantung,

Pembagian lain kelainan kongenital secara sederhana adalah : Kelainan

kongenital mayor yaitu kelainan daripada struktur yang memerlukan pengelolaan

yang serius, pengelolaan medis, pembedahan ataupun bedah plastik dan

bérpéngamh- térhadap .morbiditas' atupun mortalitasnya. Kelainan kongenital
minor : yaitu kelainan kongenital yang tidak memerlukan pengelolaan khusus, dan

tidak berpengénlh 'terhadaﬁ kehidupan normal penderita. Sindrom yaiitu.

kumpulan bentuk kelainan oleh karena penyebab tunggal atau penyebab yang

spesifik *.

2.3 Angka kejadian kelainan kongenital

Angka kejadian kelainan kongenital kurang lebih 15 per 1000 kelahiran.
Akan tetapi angka ini sangat bérvariasi untuk tiap-tiap jenis kelainan ' . Angka
kejadian kelainan kongenital pada beberapa tempat di Indonesia dapat dilihat

pada tabel dibawah.
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Angka kejadian kelainan kongenital pada beberapa tempat di Indonesia

Peneliti Tempat Periode Tahun Angka kejadian
penelitian per1000 persalinan.
Kadri N. dkk ! Jakarta 1975 - 1979 11,61
Hidayat dkk ' Malang 1980 - 1989 12,30
Lubis B. dkk ' Medan 1981 - 1984 5,10
Masloman.dkk Manado 1983 - 1987 9,00
Azhari. dkk 33 Palembang 1989 - 1991 10,03
Nawir J ! Surabaya 1991 - 1995 16,80

Kelainan kongenital pada bayi baru lahir dapat berupa kelainan yang
tunggal ( berupa satu jenis kelainan saja ), atau berupa kelainan kongenital yang
muttipel. Kadang suatu kelainan kongenital belum terlihat saat bayi baru lahir,
akan tetapi baru ditemukan beberapa lama sete?ah bayi .terse-but dala‘rh perawataﬁ.

Kejadi;m kelainan kongenital, p‘;a.da .bebérapa tempat di Indonesia bervaﬁaéi?

" disebabkan oleh beberapa hal, misalnya diikutkan atau tidak béy{ yang lahit mati,
lamanya penelitian, berapa lama dilakukan pengamatan pada bayi tersebut

setelah lahir,

2.4 Penyebab kelainan kongenital.

Penyebab suatu kelainan kongenital kadang-kadang sangat sukar ditentukan
pada saat bayi baru lahir. Kurang lebih 65 %-75% dari kelainan kongenital tidak
diketahui penyebabnya dengan pasti, 10%-25% disebabkan oleh faktor genetik
dan 10% disebabkan oleh faktor lingkungan. Pada prinsipnya seluruh kelainan

yang terjadi pada janin selalu melibatkan unsur gen akan tetapi adanya perbedaan
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konstitusi genetik diantara individu juga berperan apakah seseorang mudah atau
tidak menderita kelainan dan juga menentukan berat ringannya kelainan yang

diakibatkannya >V

Pertumbuhan embrional dan fetal dipengaruhi oleh berbagai faktor seperti
faktor genetik, kromosom, lingkungan, atau gabungan dari berbagai faktor secara
bersamaan sehingga bersifat multifakiorial. Beberapa faktor penyebab berikut

diduga dapat mempengaruhi terjadinya kelainan kongenital antara lain;

2.4.A Faktor genetik dan kromosom.
Kelainan kongenital yang terdapat pada ayah atau ibu kemungkinan besar

akan berpengaruh atas kejadian kelainan kongenital pada ariakny}a. G'en: yéng

normal ataupun yang tidak normal dapat diturunkan dari generasi ke generast

berikutnya. Beberapa kelainan kongenital yang dihubungkan dengan kelainaﬁ
kromosom, dapat diketahui pranatal antara lain adalah kelainan kromosom
autosomal trisomi 21 sebagai sindroma Down ( mongolism ) dengan angka
kejadian sebesar 1 : 800 kelahiran., atau kelainan pada kromosom kelamin
sebagai sindrom Turner. Kelainan kongenital trisomi 21 ( sindroma Down )
merupakan kelainan yang paling sering dijumpai selain kelainan kromosom
bentuk lain misalnya sindroma trisomi 18, 13, 8, sindroma Triploidy 18.15

Kejadian bayi lahir dengan sindrom Down , atau kelainan kromosom yang lain

sangat dipengaruhi oleh umur ibu saat hamil. Angka kejadian sindrom Down
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adalah 1 dari 850 kelahiran hidup, dan akan meningkat menjadi 1 berbanding 28

kelahiran hidup pada usia ibu 45 tahun *'.

Sindrom Down sebagai penyakit kelainan kromosom dapat didiagnosis
dengan baik pranatal melaui beberapa cara pemeriksaan : pemeriksaan cairan
ketuban dengan cara amniosentesis. Pemeriksaan ini dapat dilakukan pada
kehamilan trimester pertama, dengan melakukan pemeriksaan kadar Alpha-Feto

Protein (AFP) cairan amnion dari ibu hamil.

Mengingat tingginya risiko melahirkan bayi dengan sindrom Down dari ibu

yang hamil pada usia tua, pemeriksaan amniosentesis merupakan salah satu

pemeriksaan mtin yéng dilakukan di negara-negara yang telah maju, terhadap ibi-

ibu yang hamil pada usia diatas 35 tahun,

2.4.B Faktor infeksi.

Infeksi virus pada ibu hamil sering tidak menimbulkan gejala yang nyata,
atau tidak ada pengaruhnya terhadap ibu sendiri, tetapi mempunyai akibat yang
serius pada janin yang dikandungnya. Infeksi yang dapat menyebabkan kelainan
kongenital terutama yang terjadi pada trimester pertama kehamilan, yaitu pada
masa organogenesis. Adanya infeksi tertentu pada periode ini dapat berakibat
abortus ataupun menimbulkan gangguan pertumbuhan organ yang kemudian akan

mengakibatkan kelainan kongenital. Beberapa infeksi yang sering menyebabkan
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kelainan kongenital antara lain adalah TORCH yang terdiri dari Toksoplasmosis,
Rubella, Cytomegalovirus, Herpes Simplex Virus *2. Disamping im bakten atau
virus lain seperti : sifilis, variola, varicela, polio, hepatitis, influensa juga dapat
menyebabkan kelainan kongenital, gangguan pertumbuhan ataupun keguguran.

Infeksi TORCH disamping menimbulkan kelainan pada susunan saraf pusat
juga pada hepar, lien, kelenjar limfe, paru-paru, jantung, darah, saluran
pencernaan, mata, kulit, dan lain-lain. Untuk menghindari terjadinya kelainan
pada janin, maka deteksi adanya infeksi pada ibu hamil sangat penting. Tidak
semua infeksi pada ibu hamil dapat melalui barier plasenta. Ada kuman bentuk
virus atau parasit yang dapat menembus barier plasenta, tetapi ada yang rgal;si
.imunologizsnya yang berpengaruh péda ja;iin. a

Infeksi yaﬁg terjadi pada trimester peﬁama séring kali ményebabka.n abortus
atau kelainan kongenital .yang berat,I s;edangkan iﬁfeksi pada klehamil'an trimester
dua dan trimester tiga sering menyebabkan kelahiran prematur dan bila terjadi

kelainan biasanya menyangkut fungsi suatu organ **.

2.4.B.1 Rubella.
Merupaka virus yang termasuk dalam golongan arbovirus dari group Toga
viridae. Mempunyai masa inkubasi 11-14 hari dengan gejala yang menonjol

berupa eksantem, dan biasanya dengan gejala prodroma berupa rasa tidak enak
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badan. Pada masa ini sering disertai dengan pembesaran kelenjar limfe belakang

telinga.

Infeksi Rubella pada 5 bulan pertama kehamilan dapat menyebabkan cacad
pada janin ataupun kematian janin. Ibu dengan Rubella dapat tanpa gejala sama
sekali (30%) . Kelainan yang dapat terjadi akibat Rubella seperti kelainan
jantung, katarak, mikrosefali, gangguan mental, hepatosplenomegali. Sekitar 80%
- 90% infeksi Rubella yang terjadi pada 3 bulan pertama akan meyebabkan
kelainan pada janin, dan kemungkinan kelainan yang diakibatkan oleh karena
Rubella akan berkurang jika infeksi Rubella terjadi pada umur kehamilan yang
lebih tua 2,

| Infeksi ;/in._ls ini pada kehamilgn 8-12 minggu akan menéhambat mitosis sel,
jumlah sel subnoméi,' te:jz';di. ‘inhibisi mul’fi‘plikéSi seluler krénik, sehingga .
menyebabkan hipoplastik organ, yang merupakan masa kritis organogenesis,

disamping dapat menyebabkan kerusakan kromosom.

Umumnya kelainan sindroma Rubella kongenital mengakibatkan kelainan :
Pada mata ( katarak, mikropthalmia, glaukoma, koriretinitis ). Pada jantung (
PDA, ASD/VSD, malformasi jantung ). Pada darah ( trombositopenia, anemi ).
Pada abdomen ( hepatosplenomegali ). Pada susunan syaraf { mikrosefali,

meningoensefalitis, retardasi mental, gangguan pertumbuhan). Juga dapat terjadi
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kelainan kromosom. Infeksi yang tejadi post natal dapat timbul : eritematosus,

kelainan tulang, ensefalitis, trombositopeni 8

Diagnosis dapat dilakukan dengan isolasi virus dari sekret nasofaring 7 hari
sebelum erupsi hingga beberapa hari setelah erupsi, dapat juga dari urine, atau
dari jaringan tubuh bayi yang mengalami kelainan kongenital. Diagnosis juga
dapat dilakukan dengan pemeriksaan serologi, dengan melihat kadar IgM dan

IgG.
2.4.B.2 Toksoplasmosis.

Penyebabnya adalah Toksopiasma gondii, suatu protozoa ( parasit )
intraseluler golongan coccidia, yang pénuiar-ann‘ya melalui k_ontak hewan terutama
kucing, anjing atau hewan meﬁgerat lainnya. Penularannya pada 'manﬁsia lilelalui
ookista yang: terinakan oleh manusia, setelah-'rnemperbanyak diﬁ akan m"enye‘rang .
berbagai organ. Kerusakan yang timbul dapat dihentikan oleh kekebalan yang
terbentuk yang dikenal sebagai kekebalan humoral atau seluler, namun kerusakan
akan berlanjut pada pada tempat-tempat dimana sat anti tidak dapat masuk karena

adanya sawar darah otak ( blood brain barier ) seperti otak dan mata.

Infekst Toksoplasma pada orang dewasa atau ibu hamil sering tanpa
gejala, sehingga diagnosis sukar ditegakkan. Kadang ditandai adanya demam
ringan dengan limfadenopati daerah servikal. Kejadian infekst ini kurang lebih

0,2 sampai 1% dari wanita hamil, dan sebagian besar biasanya tidak terdiagnosis
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oleh karena tanpa gejala. Bila seorang ibu hamil mendapat infeksi primer, maka
kemungkinan 40% bayi yang dikandungnya terkena infeksi Toksoplasma gondii.
Beratnya kelainan yang ditimbulkan oleh infeksi Toksoplasma tergantung dari
virulensi Toksoplasma, jumlah parasit yang ditularkan dari ibu ke janin, umur
kehamilan saat terjadinya infeksi, maturitas sistem imunisasi bayi. Kelainan
kongenital yang dapat ditimbulkan pada janin : Pada mata ( mikroopthalmika,

okuler palsi ). Pada SSP ( hidrosefalus, mikrosefalus, retardasi mental ) 32!,

Infeksi oleh Toksoplasmosis pada saat hamil dapat menyebabkan terjadinya
keguguran ataupun kelainan kongenital. Kejadian Toksoplasmosis kongenital di

- USA sebesar 1 dari 1000 sampai-1 dari 100000 lahir hidup. Diagnosis pasti

infeksi Toksoplasma yaitu dengan menemukannya pada jaringan dalam bentuk

takizoit, atau dengan pemeriksaan serologi yaitu menentukan titer antibodi 1gM .

dan IgG. Sagjono pada penelitiannya tentang antitoksoplasma pada ibu-ibu yang
melahitkan bayi dengan kelainan kongenital, mendapatkan angka kejadian
kelainan kongenital sebesar 10,2 tiap 1000 kelahiran, 17 dari 34 penderita dengan

kelainan kongenital terdapat 1gG positif #2*%

2.4.B.3 Sitomegalovirus

Sitomegalovirus , vyaitu suatu virus DNA terdapat pada air liur, air susu,

urine, faeces dan spermatozoa. Penularan pada janin dapat terjadi pranatal (
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transplasenta ), perinatal ( melaui sekret jalan lahir ), atupun postnatal ( kontak
dengan urine, air susu, faeces ). Infeksi virus ini dapat terjadi primer ataupun
rekuren, dengan manifestasi klinik menyerupai Toksoplasma. Infeksi pada orang
dewasa biasanya tanpa gejala yang serius. Hampir 50-80% orang dewasa
mempunyai antibodi terhadap Sito;negalovirus, dimana kontak pertama biasanya
terjadi pada masa anak-anak atau remaja. Merupakan penyebab infeksi
kongenital terbanyak, kurang lebih 0,4%-2,3% bayi yang baru lahir terinfeksi
virus ini dan menyebabkan retardasi mental. Sebanyak 10%-20% kelainan

kongenital pada bayi disebabkan oleh virus ini 2%

. Infeksi yang terjadi pada
janin biasanya dari infeksi primer yang kemudian terjadi reaktivasi virus pada
masa kehamilan.

Diagnosis dilakukan denigan isolasi dan id"enti'ﬁkasi virus, dapat dilakukan

dengan pemeriksaan serologi.

2.4.B.4 Virus Herpes Simpleks.

Merupakan penyakit yang ditularkan melalui hubungan seksual. Penularan
pada janin secara : hematogen ( melalui plasenta ), asenderen ( dari vagina ke
janin melalui kulit ketuban yang sudah pecah), atau melalui kontak langsung pada
saat persalinan. Infeksi im pada kehamilan dapat menyebabkan kelainan pada

beberapa organ janin seperti kelainan pada jantung (“Patent Ductus
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Arteriosus”),JUGR, kematian janin intra uterin akibat ensefalitis, atau
meningkatnya kejadian abortus dan partus prematurus. Kejadian infeksi virus ini
pada bayi kurang lebih 1 dari 3000-75000 kelahiran hidup. Sebanyak 80%-90%

infeksi terjadi intra partum akibat kontaminasi dari sekret jalan lahir 2.

2.4.B.5 Sifilis

Infeksi sifilis pada masa kehamilan dapat menyebabkan terjadinya abortus,
matinya janin intra uterine, atau menyebabkan kelainan kongenital pada janin
terutama menyangkut organ-organ seperti paru-paru, hepar, limpa, pankreas.
Kelainan akibat sifilis biasanya tampak jelas pada plasenta, yang biasanya

- menjadi ‘lebih besar dan pucat.’ Diellgnos'is 'dapat ditegakkan dengan melihat

langsung kuman dengan tehnik darkfield dari kerokan intima ‘pembuluh darah tali -

pusat yang masih segar 2.

2.4.B.6 Varicella.

Beberapa penelitian telah dilakukan terhadap pengaruh infeksi varicella
pada kehamilan, dan kelainan kongenital yang diakibatkan berupa varicella
embriopati yang telah diketahui sejak tahun 1947 Pada salah satu penelitian
mendapatkan risiko terjadinya varicella embriopati apabila infeksi terjadi pada

kehamilan < 20 minggu adalah 0,5 - 2%.
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Pemeriksaan IgM, PCR ( Polimerase Chain Reaction ), mungkin dapat
membantu akan tetapi menurut Hendersen dan Weiner, hasil yang negativ tidak

menyingkirkan adanya infeksi .

2.4.C Faktor mekanis.

Tekanan mekanis pada janin pada masa pertumbuhannya dalam rahim dapat
menyebabkan kelainan kongenital berupa kelainan bentuk organ tubuh sehingga
menimbulkan kelainan deformitas organ tersebut. Sebagai contoh: deformitas
organ yang berupa talipes varus, talipes valgus, talipes equinovarus. Contoh lain
kelainan kongenital yang disebabkan oleh faktor mekanis adalah jeratan pita
' '.amm'on yang dapat meni-r;lb'ulkan de.form.itas hingga gmpu_tési org;an ( s‘indrqma

. - e
pita amnion )~

2.4.D Faktor obat-obatan.

Risiko pemberian obat pada wanita hamil akan mempunyai akibat yang
sangat besar pada jamin. Beberapa jenis obat yang diberikan pada masa
kehamilan dapat bersifat teratogen dan menyebabkan kelainan kongenital pada
janin. Kurang lebih 2%-3% kelainan janin disebabkan oleh karena penggunaan
obat pada saat hamil.

Sifat teratogen suatu obat tergantung dari beberapa faktor yaitu ; 1%
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1. Jenis obat itu sendiri ; Beberapa jenis obat tertentu mempunyai sifat teratogen
pada setiap keadaan

2. Pharmakogenetik dari ibu dan fetus : Sifat teratogen obat tergantung dari
penyerapan, metabolisme ibu, transfer plasenta dan metabolisme fetus.

3. Saat pemberian obat pada kehamilan : Sifat teratogen suatu jenis obat akan paling
berat terlihat apabila diberikan pada masa-masa embriogenesis,dimana pada saat
ini terjadi pembelahan sel yang sangat cepat dalam proses pembentukan organ.

4. Dosis pemberian obat : Dosis yang kecil mungkin tidak menyebabkan efek
teratogen, akan tetapi pada dosis yang besar akan menyebabkan kematian janin

ataupun menyebabkan kelainan kongenital.

Sifat teratogen beberapa jenis obat .

Bersifat teratogen : alkohol, hormon androgen, bahan sitotoksik risiko tinggi (
asam folat antagonis, misalnya: methotrexate ), “alkylating agent” ( Busulfan,

Cyclo- phospamide ).
Risiko rendah : dietilstilbestrol, iodin radioaktif, talidomid, terapi radiasi.

Dapat bersifat teratogen : litium, fenitoin, kuinine, trimetadion.

Mungkin terarogen : barbiturat, klorokuin, estrogens.

Curiga teratogen : diazepam, difenhidramine, penisilamin, fenotiazines.
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2.4.E Radiasi.

Setelah terjadi proses pembuahan, sel-sel menjadi sangat radiosensitif dan
mudah rusak oleh karena radiasi. Sinar radiasi akan ber-efek desrupsi dan
diferensiasi jaringan. Beratnya tingkat kerusakan sangat tergantung dari usia
kehamilan dan dosis dari radiasi. Akan tetapi dosis radiasi yang memberikan efek
teratogenik sangat sulit untuk dipastikan. Dikatakan bahwa penyinaran lebih dari
10000 milirads pada wanita hamil dikhawatirkan akan mempunyai efek terhaaap
kehamilannya. Pada umumnya kelainan kongenital yang berat akan terjadi apabila
radiast terjadi pada umur kehamilan 2 minggu - 16 minggu. Dari berbagai
laporan menyatakan bahwa kejadian mikrosefali kongenital dan retardasi mental

akan meningkat 5 kali pada ibu-ibu yang selama kehamilannya mendapatkan

radiasi dengari dosis 50 rad 2.

2.5 Diagnosis kelainan kongenital.

Diagnosis suatu kelainan kongenital dapat dilakukan dengan pemeriksaan
langsung terhadap bayi baru lahir, melihat tempat kelainan, macam serta jumlah
kelainan yang ada ( pasca natal ), ataupun diagnosis kelainan kongenital dapat
ditegakkan pada saat bayi tersebut masih berada didalam kandungan ( pra natal ).
Pemeriksaan terhadap jamin intrauterin untuk mencari kemungkinan adanya
kelainan kongenital pada janin tersebut dilakukan apabila diketahui bahwa ibu

hamil tersebut mempunyai risiko melahirkan bayi dengan kelainan kongenital.
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Faktor risiko ini dihubungkan dengan adanya riwayat kelainan didalam
keluarga ataupun adanya kelainan kromosom pada bayi yang dilahirkan
sebelumnya, umur ibu diatas 35 tahun, menderita penyakit tertentu, pemakaian
obat-obatan teratogen selama kehamilannya, adanya peningkatan ensim Alpha-
Feto Protein ( AFP ), ataupun adanya gangguan pada kehamilannya seperti :
gangguan  pertumbuhan  janin, kehamilan dengan  polihidramnion,
oligohidramnion. Pada ibu yang hamil dengan diabetes melitus, pemakaian
insulin pada kehamilan akan meningkatkan risiko melahirkan bayi dengan

kelainan kongenital 24 kali lebih besar dari pada ibu yang normal 52°

Dengan adanya kemajuan ilmu pengetahuan didalam pemeriksaan

sitogenetik - biokimia dari cairan amnion, beberapa indikasi pemeriksaan prenatal
120

dikerjakan berdasarkan

1. Pada umur ibu lebih dari 35 tahun Usia ibu yang lebih dari 35 tahun

mempunyai risiko yang tinggi terjadinya kelainan kromosom walaupun tidak ada
riwayat kelainan kromosom pada kehamilan sebelumnya. Data menunjukkan
bahwa makin tua usia ibu hamil, makin besar kemungkinan terjadinya sindroma
Down. Ristko terjadinya sindroma Down pada usia diatas 45 tahun hampir 20 kali
lebih besar bila dibandingkan dengan kejadiannya pada usia 20 tahun.

2. Riwayat anak terdahulu menderita kelainan kromosom. Seorang ibu yang

pernah melahirkan bayi dengan kelainan kromosom ( sindrom Down, Trisomi 21)
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pada usia 30 tahun, kemungkinan terjadinya kelainan kromosom pada kehamilan
berikutnya 8 kali lebih besar jika dibandingkan dengan wanita normal.

3. Adanya kelainan kromosom pada orang tua ( karier ). Pada keadaan seperti ini,

risiko untuk menurun pada anaknya adalah sebesar 20% atau lebih.

4. Adanya keluarga yang menderita kelainan, yang hanya dapat diketahui dengan
pemeriksaan biokimia, analisis DNA. Pada gangguan yang disebabkan kelainan
gen tunggal, kemungkinan diturunkan pada anaknys adalah 25-50%.

5. Adanya riwayat dalam keluarga vang mengalami kelainan x linked.

Dari analisis DNA untuk diagnosis prenatal dapat diketahui adanya kelainan
seperti Hemofili A B,dengan sebelumnya dilakukan pemerjksaan jenis

kelaminnya oleh karena kelainan terjadi pada sex kromosdmhya: :

6. Adanya risiko kelainan tabung syaraf (“Neural Tube Defect / NTD”).Dapat

dipastikan dengan amniosentesis, atau melakukan pemeriksaan serum ibu dengan

risiko yang lebih kecil.

Beberapa cara diagnosis pranatal kelainan kongenital’.

A. Non invasive Ultrasonografi .
B. Invasive : Fetoscopy.
Amniocentesis.

villus aspiration

Kordosentesis
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2.5.1 Ultrasonografi.

Pemeriksaan dengan ultrasonografi, bersifat tidak invasif didalam
menentukan adanya kelainan pada janin intrauterin. Kadang suatu kelainan
kongenital ditemukan secara kebetulan pada pemeriksaan dengan alat ini.

Beberapa kelainan kongenital tampak jelas pada pemeriksaan mulai
trimester dua kehamilan, seperti anensefali, hidrosefali, ensefalokel, meningokel,
tumor intrakranial. Akan tetapi untuk mengetahui adanya kelainan kongenital
yang kecil, diperlukan keahlian yang khusus. Misalnya untuk mengetahui adanya

kelainan dalam pertumbuhan otak janin, dapat diketahui dengan mengikuti

perkembangan, dan pertumbuhannya ( corpus callosum ) janin intrauterin 2.

Beberapa kelainan janin yang berhubungan dengan kelainan kromosom ‘

"dapat diketahui dengan pemeriksaan ini, misalnya trisomi 13-15 dapat diketahui

dengan meiihat adanya kelainan berupa anopthalmia, celah pada bibir, polidaktili,
kelainan pada 'otak serta kglainan pada jantung janin **°. Johnson, pada
penelitiannya dengan Ultrasonografi dapat mengetahui adanya sindrom Down (
trisomi 21) pada janin dengan melihat rasio dari panjang tangan dan kaki fetus
pada trimester dua kehamilan **.

Kelainan lain yang dapat jelas tampak pada pemeriksaan USG adalah
adanya Polihidramnion yang sering menyertai kelainan kongenital yang terdapat
pada janin seperti atresia saluran cerna, kelainan syaraf , hernia diafragma, atau

kelainan berupa oligohidramnion yang dapat terjadi oleh karena obstruksi saluran




kencing , gagal ginjal, ITUGR *2. Dengan kemajuan tehnologi saat ini, dengan USG
tiga dimensi dapat melihat adanya kelainan kongenital yang kecil pada wajah
janin seperti bibir sumbing**.

Bila didapatkan adanya kelainan pada pemeriksaan ultrasonografi, dan
masth diperlukan informasi lebih lanjut, maka pemeriksaan amniosentesis, CVS,

atau kordosentesis dapat dilakukan.

2.5.2 Aspirasi vilus korionik .

Yaitu melakukan analisis biokimia ataupun analisis kromosom dari sediaan
vili korialis yang berasal dari sel tropoblas dengan pengambilaﬁ jaringan vili
melalui - serviks atdupun melalui (iin.ding perut ibu. Pemeriksaaﬁ ini dapat -

dikerjakan mulai umur kehamilan 8 minggu ( 8 mgg-14 mgg). Pemeriksaan yang

- dilakukan pada umu_r kehamilan yang muda ini sangat mengunmngkaﬁ bila

sewaktu-waktu diperlukan tindakan terminasi kehamilan dapat dilakukan dengan
mudah. Sedangkan kekurangannya adalah kemungkinan kontaminasi sediaan oleh
darah dari ibu sangat besar dan akan sangat mempengaruhi hasil pemeriksaan.
Pemeriksaan ini mulai dikerjakan sejak tahun 1982, dan keberhasilan dari
pemeriksaan ini sangat dipengaruhi olah keadaan sampel, ukuran sampel, tidak
terkontaminasi darah ataupun desidua ibu. Cara yang paling banyak dipergunakan
adalah dengan mempergunakan kateter plastik yang dimasukkan melalui kanalis

servik ( 80% menggunakan cara ini )
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Penderita tidur dengan posisi litotomi dengan kandung kemih terisi cukup.
Selanjutnya dengan ultrasonografi ditentukan keadaan kehamilan, umur
kehamilan, poros uterus, lokasi jaringan yang akan dilakukan aspirasi.
Selanjutnya dilakukan pemasangan spekulum vagina dan liang vagina dibersibkan
dengan antiseptik dan kemudian servik difiksasi yaitu menjepitmya dengan
tenakulum. Kemudian kateter plastik yang sudah disiapkan dimasukkan melalui
kanalis serviks dengan tuntunan ultrasonografi diarahkan pada jaringan vili
korionik. Dilakukan aspirasi jaringan vili korionik yang selanjutnya dapat
dilakukan penanaman langsung pada media biakan jaringan, atau dilakukan

pemeriksaan mikroskopik. Beberapa kontra indikasi tindakan ini adalah : adanya

‘infek'si herpes pada vagina ataupun pada servik, uterus fibroid, dan stenosis

servik.

Cara lain dari aspirasi vili korionik adalah transabdominal yaitu déngém
menusukkan jarum langsung menembus dinding perut dan miometrium dengan
dituntun ulirasonografi dalam menentukan tempat yang akan dilakukan aspirasi.
Pemilihan cara melakukan aspirasi vili korionik tergamtung dari tempat
implantasi, posisi uterus, dan kedua cara mempunyai tingkat risiko terjadinya
abortus yang sama.

Lebih dan 65 aktifitas ensim dapat dilakukan pemeriksaan secara
biokimia, yang berhubungan dengan berbagai bentuk kelainan janin pada

trimester pertama. Pemeriksaan dengan tehnik enzym essay dapat diketahui
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adanya gangguan metabolisme karbohidrat, asam amino, purine, sintesa hormon,
dan lain-lain *. Komplikasi yang dapat terjadi pada pemeriksaan ini adalah

abortus ( 2%-3% ) 353

2.5.3 Amniosentesis.

Pemeriksaan terhadap cairan ketuban ini dapat dilakukan pada kehamilan
14-16 minggu, dengan mengambil cairan amnion dengan cara menghisapnya
langsung menembus dinding perut dan dinding rahim. Pada umur kehamilan ini
uterus sudah dapat dengan mudah dipalpasi diatas simfisis dan cairan ketuban
dapat dihisap dengan mudah. Setelah dilakukan pembiusan lokal pada dinding
perut, jarum dengan'ukurlan 20 ataﬁ 22 ( tergantung dari ketebélan din_ciing perut,
be;mnya_réMm, tempat tusukan ) ditusukkan masuk kedalam rongga amnion
dibantu dengan birﬁ;t)ingaﬂ ﬁltras_onogx;aﬁ. Penénfuan letak }gl'asenta dengan
ultrasonografi sebelum melakukan tindakan amniosentesis sangat penting untuk
mengurangi trauma pada plasenta saat jarum ditusukkan. Selanjutnya dilakukan
aspirasi cairan amnion kurang lebih 30 cc jika diperlukan untuk pemeriksaan
termasuk kultur. Cara ini cukup aman, dengan komplikasi yang dapat terjadi
adalah abortus ( 0,5% ) atau persalinan prematur, trauma pada janin, pada
plasenta, kadang-kadang tali pusat atau organ ibu yang lain serta infeksi ", Untuk
mengurangi risiko infeksi tindakan yang asepsis sangat diperlukan untuk

menghindari infeksi pada ibu, janin, ataupun kontaminasi cairan ketuban yang
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akan diambil, terutama jika akan dilakukan kultur sel atau pemeriksaan
mikrobiologis. Dari cairan amnion terscbut diantaranya dapat dilakukan
pemeriksaan sitogenetik ataupun pemeriksaan kandungan dari alpha-fetoprotein
secara bickimia untuk mengetahui adanya kelainan tabung syaraf janin ( “Neural
Tube Defec / NTD”) yang mempunyai angka kejadian 2-3 dari 1000 kelahiran
hidup **. Dari cairan amnion ini Jjuga dapat dilakukan pemeriksaan kromosom
setelah dilakukan biakan selama 2-3 minggu dengan melihat kariotipnya . Bila
pada pemeriksaan kariotip terlihat adanya 3 buah kromosom no.21 maka prenatal
dapat ditegakkan adanya sindroma Down *%.

Di Australia, 1 dari 500 kehamilan menghasi_lkan bayi dengan kelainan

tabung syé.raf'. Dari penelitian didapatkan bahwa 7 dari 10 dapat dicegah dengan

pemberian asam folat yang dimulai dari satu bulan sebelum kehamilan dan

.dilanjutkaﬁ hingga 3 bulan kehamilan dengan dosis 0,5mg/hari ®

Indikasi tindakan amniosentesis antara lain: umur ibu yang lanjut, adanya
kelainan kromosom, abnormalitas alpha-fetoprotein pada serum darah ibu, adanya
kelainan yang ditemukan pada analisis DNA. Lebih dari 80% dari amniosentesis
dikerjakan atas indikasi adanya kelainan kromosom dan kenyataan bahwa 80%
dikerjakan pada kehamilan di usia yang tua ( >35 tahun) dimana risiko
melahirkan bayl dengan sindrom Down ( trisomi 21 ) atau trisomi yang lain

meningkat dengan tajam 3,
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2.5.4 Kordosentesis.

Adalah pemeriksaan darah janin dengan mengambil langsung dari tali pusat.
Cara ini mempunyai tisiko yang besar, sehingga dilakukan terutama apabila pada
pemeriksaan ultrasonografi ditemukan adanya kelainan, pembiakan cairan
ketuban tidak berhasil, atau pemén’ksaan DNA tidak mungkin dikerjakan,
Pertama kali dikerjakan oleh Daffos (1981} yaitu dengan menusukkan langsung
jarum aspirasi no.20-22 pada tali pusat dibantu ultrasonografi. Aspirasi darah
jamin dilakukan langsung dari vena umbilikalis. Untuk memastikan yang diambil
adalah darah janin dapat dilihat bahwa sel darah janin mempunyai ukuran yang

. lebih besar dibandingkan dengan sel darah ibu. Risiko tindakan ini cukup besar

yaitu 2-4% akan mengalami kegagalan kehamilannya. Beberapa indikasi

pemeriksaan ini antara lain : Untuk pemeriksaan sitogenetik janin yang dicurigai

mempunyai kelainan kongeni;cal ,dengan melihat '1an‘gsung kariotipnya. Adanya
infeksi intra uterine seperti toksoplasma, sitomegalovirus, parvovirus, dengan
memeriksa kadar IgGlgM atau melakukan kultur langsung darah janin.
Mengetahui adanya penyakit darah pada janin seperti beta talasemia, penyakit

sikel sel, ataupun adanya anemia pada janin oleh karena trauma kecelakaan **.

2.5.5 Alpha Feto Protein ( AFP)
Konsentrasi AFP dapat diukur dengan baik dari cairan ketuban, atau darah

ibu dan sangat diperlukan didalam melengkapi diagnosis prenatal terutama
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adanya kelainan tabung syaraf yang mempunyai angka kejadian 2 per 1000
persalinan, pemeriksaan ini rutin dilakukan pada banyak negara didunia. Dari
pemeriksaan AFP ibu beberapa hal dapat diperkirakan diantaranya : Bila AFP
lebih rendah dari angka normal, kemungkinan besar anak yang dikandungnya
menderita sindrom Down, atau sebaliknya apabila lebih tinggi dan angka normal

kemungkinan menderita gangguan pertumbuhan tabung syaraf { “NTD”) o

2.5.6 Analisis DNA.

Beberapa kelainan yang tidak dapat dideteksi dengan pemeriksaan biokimia
pada masa pranatal, dapat diketahui dengan pemeriksaan analisis DNA. Genotipe
adalah sistem genetik pada manusia , sedangkan fenotipe adalah penami)akan

~ genotipe yang dapat dilihat seperti morfologi, biokimia dan ciri~ciri molekuler.

Sebagai- dasar untuk mcnggambarkan genetika pada manusia harus dimulai

dengan DNA ( asam deoksiribo nukleat ) yaitu suatu rangkaian asam amino yang
tersusun secara “double helix”. Dasar penyakit genetik adalah ditemukannya
perubahan pada rangkaian DNA. Kromosom yang mengandung DNA bertanggung
jawab terhadap ciri-ciri keturunan, telah diketahui sejak tahun 1860.

Banyak cara yang dilakukan untuk analisis DNA, salah satunya adalah
hibridisasi asam nukleat dengan “probes” dan tehnik “southern blotting” yaitu
suatu metode standar dalam menentukan integritas DNA. Perubahan urutan

integritas DNA dapat diturunkan atau-adanya mutasi gen baru dan bisa diketahui
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dengan pemeriksaan analisis DNA. Analisis DNA dapat digunakan untuk
diagnosis prenatal, menentukan apakah bayi dalam kandungan terkena atau tidak
penyakit yang diturunkan, misalnya Hemofili yang diturunkan secara x linked
resesif yang disebabkan oleh mutasi pada gen yang menghasilkan faktor VIII.
Beberapa kelainan dapat diketahui dengan baik melalui deteksi langsung
adanya mutasi gen, atau analisis linked dengan kelainan DNA seperti ; autosomal

dominan, autosomal resesif, x linked ¢,

2.5.7 Otopsi.

Otopsi ( bedah mayat ) pada neonatus sangat penting, untuk memperoleh

‘gambaran sebab kematian, dan sangat membantu dalam mempertajam d_ié.gnosis'

klinis. Akan tetai)i untuk nie!akéanakan suatu otopsi cukup banyak hambatan ,
‘;ehingga otopsi ( bedah mayaf ) hingga saat ini jarang dikéﬁékan. ‘B;than, yaﬁg
meneliti semua kasus otopsi di RS Dr Kariadi yang dilakukan selama tahun 1983
hanya mendapatkan 9 kasus yang dilakukan otopsi dari 460 kasus kematian
neonatus ( 1,95% ), 3 kasus diantaranya dengan kelainan kongenital. Kejadian
otopsi ini sangat kecil jika dibandingkan dengan otopsi yang dilakukan di negara

maju yang mencapai 75% dari kematian perinatal 738
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Penelitia

di RSUP Drk
buku catatam k

1 Januari 1942

Sampsel «
kongenital, «<a
perinatal, ‘et

Semarang per:

Semua F

penelitian den

Bayi-ba:

Semarang. Ca

BAB III.
BAHAN DAN CARA PENELITIAN.,

3.1 Rancangan Penelitian.
lakukan secara retrospektif deskriptif pada bayi-bayi yang lahir

di Semarang dengan kelainan kongenital. Data didapatkan dari

-hiran, dibandingkan dengan semua bayi yang lahir pada periode

-npal dengan 31 Desember 1996.

3.2 Sampel

3.2.1.Tempat dar waktu pengambilan sampel.

nbil dari Catatan Medik (CM) bayi yang lahir dengan kelainan

n°kamar bersalin, catatan bangsal bayi, catatan rapat kematian

catatan persaiinan UGD, Rekam medik - RSUP Dr‘.Ka;riadi ‘
-1 Januari 1992 sampai dengan 31 Desember 1996.

3.2.2 Syarat pemilihan sampel

3.2.2.1 Penerimaan sampel.

-bayl yang lahir di RSUP Dr.Xariadi Semarang selama periode

kelainan kongenital

3.2.2.2 Penolakan sampel.

‘2ngan kelainan kongenital yang lahir diluar RSUP.Dr Kariadi

n medik penderita yang tidak lengkap.
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3.3 Jumlah dan besar sampel.

Semua bayi dengan kelainan kongenital yang lahir di RSUP Dr.XKariadi selama

periode penelitian.

3.4 Alat yang diperlukan.
Buku untuk mencatat dan tabulasi data, alat tulis, seperangkat komputer.

3.5. Proses penelitian,
Dari data yang tekumpul dicari tentang :
Angka kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital.
Macam kelainan kongenital, cara diagnosis, bera;c lahir, macam persalinan dan
. penyulit persalinan.

Kematian perinatal bayi yang lahir dengan kelainﬁn kongenital.

Karakteristik ibu, hubungan antara umur ibu, paﬁtas, penyakit selama kehamilan,:'

dengan kejadian kelainan kongenital.

Dugaan penyebab kelainan kongenital

3.6 Batasan - batasan operasional penelitian ini.
1. Kelainan kongenital adalah : didapatkan adanya kelainan bentuk janin yang
ditemukan saat lahir ataupun diketahui selama penderita dirawat baik berupa
malformasi, deformitas, ataupun sindrom, kelainan kongenital mayor ataupun

kelainan kongenital minor.
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2.

Angka kejadian kelainan kongenital adalah : jumlah kasus dengan kelainan
kongenital dibagi dengan jumlah kelahiran selama periode yang sama di RSUP
Dr Kariadi Semarang.

Macam kelainan kongenital dikelompokkan berdasarkan kelompok sistim
organ, sistim susunan syaraf, sistim kranio facial, sistim pencernaan, sistim
urogenital, kardiotorak, muskuloskeletal, 1ain-lain.

Diagnosis kelainan kongenital terdiri dari diagnosis post natal yaitu diagnosis
yang dibuat berdasarkan kelainan yang tampak segera setelah bayi lahir atau
selama perawatan di bangsal bayi. Sedangkan diagnosis pre natal adalah

diagnosis yang dibuat sebelum bayi lahir, pada saat periksa kehamilan di klinik

hafni_I atau pada saat penderita datang di kamar bersalin.

Kematian peﬁnatal bayi kc-iain_an 'kongenital adal_ah semua bayi dengan kelainan
i(éngenital yaﬁg lahir mati dan kematian pada masa ﬁeonatus sampai 7 hari-
dibagi dengan seluruh kasus, hidup dan mati.

Cara persalinan : sesual dengan yang tercantum pada catatan persalinan,
spontan, spontan dengan tindakan, pembedahan.

Komplikasi persalinan : sesuai dengan yang tercantum pada catatan persalinan.
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| BAB.IV
'ETIKA PENELITIAN

Oleh karena data dari penelitian ini diarnt;il dari catatan medik RSUP
Dr.Kariadi yang dijamin kerahasiaan pribadi penderitanya. Tidak merugikan
institusi, tidak merugikan penderita, tidak bertentangan dengan etika, agama,
maka penelitian ini tidak memerlukan persetujuan dari penderita.

Penelitian dilaksanakan setelah niendapatkan izin dan disetujui oleh kepala
bagian Obstetri dan Ginekologi Fakultas Kedokteran Universitas Diponegoro dan

Direktur Rumah Sakit Umum Pusat Dr.Kariadi Semarang.
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BAB.V

HASIL PENELITIAN

5.1 Angka kejadian.
Selama periode penelitian, 1 Januari 1992 s/d 31 Desesmber 1996 tercatat
155 kasus bayl dengan keluinan kongenital yang lahir di RS.DrXariadi dan

19977 persalinan.

Dengan demikian angka kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital di

RS.Dr Kariadi dalam 5 tahun adalah sebesar 7,8 per 1000 persalinan. Pada
tabel.1 dapat dilihat angka kejadian kelainan kongenital tiap tahun selama lima
tahun. Aﬁgk'a kejadian kelainaﬁ kdngenital ‘tertinggl' terjadi pada tahun 1996 yaitu

: .1 1,1 per IQOO pe_rsaiinan. Angka i(ejadian teréndah pa_d.a tahun 1993 yaitu sgbesar
5,9 per 1060 persaﬁnan, sedangkan éﬁgka kejadian kelainan kongeénital tahuﬁ
1994 dan tahun 1995 adalah sebesar 7,8 dan 8,9 per 1000 persalinan.

Sciengkapnya dapat dilihat pada tabel 1.

Tabei.i Angka kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital

Tahun Jumlah bayi dengan  Jumlah Kejadian
kelainan kongenital  persalinan per 1000 persalinan
1992 29 4675 6,2
1993 26 4337 5,9
1994 31 3975 7,8
1995 35 3954 8.9
1996 34 3036 11,1
Jumiah 155 19977 7,8
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Grafik.1 Kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital

5.2 Jenis kelamin

Dart 155 kasus kelainan kongenital yang lahir selama periode penelitian,
sebanyak 101 bexjems kelamin 1ak1-1ak1 { 65% ) dan sebanyak 54 kasus (35% )

'bexjenis kelamin perempuan. Jika dilihat kejadiannya berdasark_an jenis kelamin

terdapat pada bayi laki-laki dibandingkan dengan bayi perempuan. Dapat dilihat

pada tabel.2

‘Tabel.2. Angka kejadian kelainan kongenital berdasarkan jenis kelamin.

| Jenis kelamin. Jumlah. KK Jml Persalinan Yo
Laki-laki 101 10390 0,97
Perempuan 54 9587 0,56
Jumlah 155 19977
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5.3 Berat badan lahir.

Dilihat dari berat badan bayi yang lahir dengan kelainan kongenital,
sebagian besar memiliki berat badan antara 2500 - 3499 gram, yaitu 68 kasus
(43,8%).

Tabel.3. Angka kejadian kelainan kongenital berdasarkan
berat badan lahir.

Berat lahir ( gram) Jumlah kasus KK Jumlah persalinan %

<1000 - 264

1000-149% 11 271 4,05
1500-1999 26 639 4,06
2000-2499 27 1624 1,66
2500-2999 34 5844 - 0,58
3000-3499 34 7796 0,44
3500-3999 9 2892 0,31
4000 - 14 647 . 216
Jumlah - ' 155 - 19977 .

Mean (SD)= 2600 (800) gr..
] ikar dibandingkan dengan selurﬁh persalinan yang dikeléfnpokké.n '
berdasarkan berat badan lahir maka tampak bahwa kejadian kelainan kongenital
banyak terdé.pat pada kelompok berat badan lahir < 2500 gram 64/2534 = 2,53%..
Hal ini sesuai dengan acuan kepustakaan yang menyatakan bahwa bayi yang lahir
dengan kelainan kongenital cenderung mempunyai berat badan lahir yang rendah.
5.4 Macam kelainan kongenital
Berdasarkan macam kelainan kongenital, terbanya{k pada kelompok
Susunan Saraf Pusat yaitu 73 kasus ( 47,2% ), dengan angka kejadian sebesar 3,7

per 1000 persalinan, sesuai dengan yang didapatkan pada kepustakaan'?®, disusul
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oleh kelompok kelainan seperti : Kelompok kardio-torak sebanyak 22 (14,2%)
dengan angka kejadian sebesar 1,1 per 1000 persalinan. Untuk kelompok gastro
intestinal dan dari kelompok lain-lain masing-masing sebanyak' 16 kasus ( 10,3%
) dengan angka kejadian adalah sebesar 0,8 per 1000 persalinan. Kelainan
kongenital kelompok Uro-genital pada penelitian ini sangat kecil yaitu hanya 1
kasus (0,6% ) dengan angka kejadian 0,05 per 1000 persalinan.

Selengkapnya dapat dilihat pada tabel.4 dibawah. Beberapa kelainan pada
penelitian ini dimasukkan pada kelompok lain-lain, oleh karena tidak dapat

dimasukkan kedalam salah satu kelompok sistema yang ada.

' 'Tabel.é}. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan macam kelainan.

" Macam KK Jumiah KK Angka kejadian

( Dalam klp sistem organ ) N | % per 1000 persalinan
Sistim SSP - 73 472 37
Sistim Cardio-Thorax 22 14,2 1,1

Sistim Gastro-Intestinal 16 10,3 0,8
Lain-lain 16 10,3 0,8

Sistim kranio-fasial 15 9.7 0,7

Sistim musculo-skelet 12 7.7 0,6

Sistim Uro-Genital 1 0,6 0,05
Jumlah 155

5.4.1 Kelainan kongenital kelompok sistim susunan syaraf pusat
Jika kita lihat variasi kejadian masing-masing kelompok sistem yang ada,
tampak bahwa dari kelompok sususan saraf pusat, kejadian terbanyak adalah

anensefali yaitu sebanyak 30 kasus ( 41,1% ) kemudian disusul oleh kelainan
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hidrosefali sebanyak 22 kasus ( 30,1% ), mikrosefali sebanyak 9 kasus ( 12,4% ),

meningokel 6 kasus ( 8,2% ), meningo-ensefalokel 5 kasus ( 6,8% ), spina bifida

hanya 1 kasus { 1,4% ).

Tabel.5. Kelainan kongenital kelompok sistim susunan syaraf pusat.

Jumlah kelainan Kejadian

Macam kelainan N Y% per 1000 persalinan
Anensefali 30 411 1,5
Hidrosefali 22 30,1 1,1
Mikrosefali 9 12,4 0.4
Meningokel 6 8.2 0,3
Meniitgo-ensefalokel 5 6,8 0,3

Spina bifida 1 14 0,05
Jumiah 73

5.4.2 Kelainan kongenital kelompok sistim kardio torak. .

~ Dari kelainan kelompok sistim kardio torak tampak bahwa kelainan yang

menonjol adalah kelainan jantung jenis asianotik “Ventricle Septal Defect” ( VSD

), dengan jumlah kasus 's'ebanyak 17 orang ( 77,3% ). Kelainan lain dari kelompok

ini adalah “Atrial septal defect” ( ASD ) 1 kasus (4,5%), dan"Tetralogi Fallot” (

TF ) 2 kasus (9,1%), PDA 2 kasus (9,1%). Dapat dilihat pada tabel 6.

Tabel.6. Kelainan kongenital kelompok sistim kardio torak.

Jumlah kelainan Angka kejadian
Macam kelainan N ! % per 1000 persalinan
VSD 17 77,3 0,9
TF 2 9,1 0,1
ASD 1 4,5 0,05
PDA 2 9.1 0,1
Jumlah: 22
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5.4.3 Kelainan kongenital kelompok sistim kranio fasial.

Dari kelompok sistim kranio-fasial, bentuk kelainan berupa labio-gnato-
palato schizis merupakan kasus yang terbanyak, dengan jumlah kasus 12 ( 80% ).
Kelainan lain dari kelompok ini adalah anopthalmia sebanyak 3 kasus ( 20% ).

Tabel 7. Kelainan kongenital kelompok sistim kranio-facial.

Macam Jumlah Kelainan Kejadian
kelainan N | % per 1000 persalinan
Labio-gnato-palato schizis 12 80 0,6
Anopthalmia 3 20 0,2

Jumlah 15

5.4.4 Kelainan kongenital kelompok sistim gastro intestinal

Dari kelompok traktus gastro intestinal, kelainan yang menonjol- ada_lah
afresiaI ani yautu sebanyak 6 kasus ( 37,5% ) dengan angkai kejadian sebesar 0,3
per 1000 pers;alinaﬁ,' s‘elanjhtnya l;elaina'n berﬁpa bmfalgkel dengan jumlah kasus
yang sama yaitu sebanyak 6 kasus ( 37,5% ), hernia diafragmatika sebanyak 2
kasus (12,5% ) dengan angka kejadian 0,1 per 1000 persalinan. Dapat dilihat pada

tabel 8 dibawah.

Tabel.8. Kelainan kongenital kelompok sistim gastro intestinal

Macam kelainan Jumlah kelainan Kejadian

( Dalam klp sistem organ ) N [ % per 1000 persalinan
Omfalokel 6 37,5 0,1

Atresia ani 6 37,5 0,3

Hernia diafragmatika 2 12,5 0,1
Hepatomegali 1 6,3 0,05
Megacolon 1 6,2 0,05
Jumiah 16
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5.4.5 Kelainan kongenital kelompok muskulo-skeletal.

Dari kelompok kelainan muskulo-skeletal, tampak bahwa kejadian yang
terbanyak dari kelompok ini adalah polidaktili yaitu dengan jumlah kasus
sebanyak 5 (41,7% ), CTEV dengan jumlah kasus 4 ( 33,3% ), sindaktili 3 kasus
( 25,0% ) dapat dilihat pada tabel 9 dibawah.

Tabel.9. Kelainan kongenital kelompok muskulo-skeletal

Macam kelainan Jumlah kelainan Kejadian

( Dalam klp sistem organ ) N | % per 1000 persalinan
Polidaktili 5 41,7 0,3

CTEV 4 33,3 0.2
Sindaktili 3 250 0;2

Jumlah _ : 12

5.4.6 Kelainan kongenital kelompok lain-lain.

Dari kelompok lain-lain, beberapa kelainan tam'l.aa.k nﬁenonjol adalah fﬁcies
mongoloid 7 kasus ( 43,8% ), Kelainan kongenital multipel { yang tidak dapat
dikelompokkan kedalam salah satu kelompok sistim yang ada ) sebanyak 4 kasus
( 25% ). Pada penelitian ini didapatkan 2 kasus kembar siam ( 12,5% ). Dapat
dilibat pada tabel 10.

Tabel. 10.Macam kelainan kongenital dari kelompok Jain-lain.

Macam kelainan Jumlah kelainan Kejadian

( XIp lain-lain ) N | % per 1000 persalinan.
Facies mongoloid 7 438 0.4
Multipel anomali 4 25 0,2
Monster 3 18,8 0,15
Kembar siam 2 12,5 0.1

Jumlah : 16
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5.5 Umur ibu.

Pada kepustakaan-kepustakaan dikatakan bahwa umur ibu sangat
berpengaruh terhadap angka kejadian kelainan kongenital pada janin. Jika
dibandingkan dengan jumlah persalinan, tampak kejadian terbanyak pada
kelompok umur > 35 tahun yaitu sebanyak 64 kasus dari 2871 persalinan (2,23%)
selanjutnya disusul oleh kelompok umur ibu < 19 tahun dengan jumlah kasus 11
orang dari 1032 persalinan(1,06% ).

Tabel.11. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan umur ibu.

Umur ibu ( Tahun ) Jumlah kelainan Jml persalinan %o
<19 11 1032 1,06
20-24 28 5588 0,50
25-29 . , 31 5914 0,52
30-34 : 21 ' 4572 0,45
=35 - ) 64 - 2871 2,23
Jumlah : ' 155 ' '

Mean (SD) = 30( 6,2 S tabn.
5.6 Umur ayah.
Berdasarkan kepustakaan , kejadian kelainan kongenital tidak dipengaruhi

oleh umur ayah. Pada tabel.12 dibawah dapat dilihat kejadian kelainan kongenital
berdasarkan umur ayah dengan Mean ( SD =323 (7,1 ) tahun.

Tabel 12 Kejadian kelainan kongenital berdasarakan umur ayah

Umur ayah Jumlah kejadian

( Tahun ) N | %
<19 - ‘

20-24 15 97
25-29 47 30,3
30-34 33 213
>35 60 38,7
Jumlah : 155
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Pada tabel diatas tampak bahwa kelainan kongenital terbanyak pada
kelompok umur ayah >35 tahun, yaitu sebanyak 60 orang ( 38,7% } disusul oleh
kelompok umur 25 - 29 tahun , yaitu sebanyak 47 orang ( 30,3% ), tidak ada ayah
yang berunur < 19 tahun. Dapat dilihat pada tabel 12 diatas.

5.7 Paritas.

Tabel 13. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan paritas.

Paritas | __Jumlah kejadian, (N) | %
I 61 79,4
i 29 18,7
it 29 18,7
Y% 14 9
>V 2 14,2

Jumlah : 155

-Mean (SD)=24( 1.4).

Bila dilihat kejadian kelainan kongenital berdasarkan paritas, kejadian

‘téninggi terdapat pada pal_'itas satu‘yétitu sebanyak 61 kasus '( 79,4% ), dan kejadian
terendah pada paritas empat yaitu 14 kasus ( 9% ). Untuk paritas dua dan tiga
didapatkan angka yang sama yaitu masing-masing 29 kasus ( 18,7% ).

5.8 Cara persalinan.

Berdasarkan cara persalinan bayi dengan kelainan kongenital pada
penelitian ini terdapat 35 kasus { 22,6 % ) lahir melalui pembedahan . Satu kasus
diantara 35 kasus yang dilakukan pembedahan pada penelitian ini merupakan
kehamilan intra abdominal, dan dilaMrkan melalui laparotomi, dan lahir bayi

dengan anensefali. Dari keseluruhan kasus kelainan kongenital, yang paling

46




banyak dilahirkan melalui pembedahan adalah kelainan dari susunan saraf pusat
yaitu 12 kasus ( 34,3% ), yang kemudian diikuti kelainan kelompok kardio-torak
sebanyak 9 kasus ( 25,7% ) dan sistim gastro intestinal 7 kasus { 20% ).

Tabel.14. Kejadian kelainan kongenital dan cara persalinannya.

Macam Cara persalinan

kelainan Spontan Tindakan Vagina Pem bedahan
Klip.sistem N | % N | Yo N | %
SSP 55 49,1 6 75 12 343
Cran-Fac 20 179 - - 2 5,7
Car-Tho i3 11,6 - - 9 25,7
Gi g 7.1 1 12,5 7 20
Musc-Skl 8 7.1 - - 5 14,4
Lain-lain 7 6,3 1 12,5 1 2,8
Uro-Gen 1 0,9 - - - -
Jumlah : 112 8 35

5.8.1 Indikasi pembedahan -

Dari 35 kelainan kongenital yang lahir melalui pembedahan sesar, indikasi

. terbaﬁyak dan pembedahan adalah kelainan letak yaitu sebanyak- 10 kasus (

28,6% ), disusul oleh keadaan gawat janin dan perdarahan antepartum oleh karena
plasenta previa, masing-masing 7 kasus ( 20% ), sebanyak 4 kasus ( 11,4% )
dilakukan pembedahan atas indikasi ekstraksi vakum gagal.

Tabel.15. Indikasi pembedahan pada kasus kelainan kongenital.

Indikasi pembedahan. l Jumlah kelainan | %
Kelainan letak 10 286
Plasenta previa 7 20
Gawat janin 7 20
Ektr. Vakum gagal 4 11,4
Panggul sempit 3 8,6
Partus tak maju 2 5.6
Embriotomi gagal 1 29
Kehamilan abdominal 1 2,9
Jumlah : 35
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5.9 Umur kehamilan,

Berdasarkan umur kehamilan bayi-bayl yang lahir dengan kelainan
kongenital dapat dilihat bahwa jumiah terbanyak dengan umur kehamilan aterm,
yaitu 37-42 minggu ( 67,7% ). Sedangkan jumlah bayi dengan kelainan kongenital
yang lahir pada umur kehamilan < 36 minggu sebanyak 41 kasus (26,5% ),
sebanyak 9 kasus ( 5,8% ) lahir pada umur kehamilan serotinus.

Tabel. 16. Umur kehamilan dari bayi lahir dengan kelainan kongenital

Umur kehamilan ] Jumlah | %
20-28 2 1,3
29-36 39 25,2
37-42 105 67,7
>42 9 5.8
Jumlah : 155

Mean ( D) _ 37 (38 ) minggu.
* 5,10 Keadaan Iahir.
Berdasarkan keadaan bayi ciengan kelainan koﬁgenital saat latur 42 -bayi
dengan kelainan kongenital lahir dalam keadaan mati { 27,1% ) . Sebanyak 42
(27,1%) bayi dengan kelainan kongenital yang lahir dengan asfiksia berat,

kemudian beberapa meninggal setelah beberapa hart perawatan. Lihat tabel. 17

Tabel.17. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan keadaan bayi lahir.

Keadaan bayi lahir | Jumlah | %
Vigerous baby 27 17,4
Asfiksia ringan 7 4.5
Asfiksia sedang 37 23,9
Asfiksia berat 42 27.1
Mati 42 27,1
Jumlah 155
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5.11 Kematian perinatal.

Dari keadaan bayi lahir dapat dihitung angka kematian perinatal bayi-bayi
yang lahir dengan kelainan kongenital. Pada tabel.18 dibawah dapat dilihat
Kematian perinatal bayi dengan kelainan kongenital tertinggi pada kelompok lain-
lain yaitu 81,3%. Selengkapnya dapat dilihat pada tabel 18 dibawah.

Tabel 18. Kematian perinatal pada bayi dengan kelainan kongenital,

Macam kelainan N LM LH LM+KND KP (%)
SSP 73 29 44 58 79,5
Kardio-torak 22 - 22 10 455
GIT 16 3 13 9 56,3
Lain-lain 16 8 8 13 81,3
Kranio-fasial 15 1 14 6 40.0
Musc-skelet 12 3 9 5 41,7
Uro-Genital 1 - 1 - .-
Jumlah " 155

N (Jurnfah kasus ). LM ( Lahir mati ). LH ( Lahir ﬁiduﬁ ) KP(Kematian perinatal ) '
5.12 Pendidikan ibu. |
Sebaran kasus berdasarkan peﬁdidikan 1bu dapat diliﬁat bahwa jumlah
kasus terbanyak pada ibu-ibu dengan pendidikan sekolah dasar ( SD ) yaitu
sebanyak 80 kasus ( 51,6% ). Hanya 7 kasus dengan pendidikan perguruan tinggi
( 4,6% ), sedangkan sebanyak 12 kasus hanya bisa baca tulis ( 7,7% ).

Tabel. 19. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan pendidikan ibu.

Pendidikan Jumlah kelainan %
Baca tulis 12 7.7
SD 80 516
SMP 24 15,5
SMA 32 20,6
PT 7 4.6
Jumlah : ‘ 155
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3.13 Pekerjaan ibu.

Bila dilihat kejadian kelainan kongenital berdasarkan pekerjaan penderita,
sebagian besar penderita adalah tidak bekerja / ibu rumah tangga, yaitu sebanyak
84 kasus ( 54,2% ). Bekerja sebagi buruh 27 kasus (17,4%), sedangkan yang
bekerja tani sebanyak 32 kasus (20,6%), sebanyak 12 kasus bekerja sebagai
pegawai negeri ( 7,7% ).

Selengkapnya dapat dilihat pada tabel 20 dibawah.

Tabel.20. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan pekerjaan ibu.

Pekerjaan . Jumlah kelainan %o

Tidak bekerja : 84 54,2
Buruh . 27 17.4
Tani 32 ' 20,6
Pegawai negeni o 12 o 17

Jumiah - : 155

5.14 Tempat periksa kehamilan.

Berdasarkan tempat periksa kehamilannya, tampak bahwa jumiah terbanyak
kasus dengan kelainan kongenital memeriksakan kehamilannya di bidan yaitu
sebanyak 64 kasus { 41,2% ), sebanyak 61 kasus ( 39,4% ) memeriksakan
kehamilannya di Puskesmas, 19 kasus (12,3%) memeriksakan kehamilannya di
klinik hamil RS.Dr Kariadi. Sedangkan 2 kasus (1,3%) tidak pemah

memeriksakan kehamilannya,




Tabel.21. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan tempat periksa

kehamilannya

Temp:t periksa hamil Jumlah Yo
Bidan 64 41,2
Puskesmas 61 394
RSDK 19 12,3
Tidak pernah 5 3,2
Praktek dokter 4 2,6
Tidak pernah 2 1,3
Jumlah 155

3.15 Waktu dan cara diagnosis.

Berdasarkan waktu diagnosis dari bayi dengan kelainan kongenital, 34 kasus

(21,9% ) didiagnosis pranatal, yang dilakukan dengan pemeriksaan USG, BNO

photo.
Tabel.22. Kejadlan kelainan kongenital berdasarkan waktu dan cara
dnagnosmnya -
Waktu dan cara dmgnosns ' Jumlah ' %
"Pranatal : _ K ' -
USG ' 25 . 16,1
BNO photo 9 - 5,8
Intranatal : 13 8,4
Pasca natal : 108 69 7
Jumlah 155

Sebagian besar kasus diketahui setelah lahir yaitu sebanyak 108 kasus (
69,7% ) Dari 34 kasus yang diagnosisnya ditegakkan pranatal dengan
pemeriksaan USG, BNO photo dapat dilihat bahwa kelainan kongenital
ditemukan secara kebetulan dari pemeriiksaan tersebut sebesar 24 darn 34 kasus (

70,58% ). Dapat dilihat pada tabel.23 dibawah.
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Tabel 23. Indikasi pemeriksaan pranatal pada kejadian kelainan kongenital

Indikasi pemeriksaan USG Macam pemeriksaan Jumlah
USG | BNO photo (%)

Curiga kelainan kongenital 5 5 10 (29,4% )
Perdarahan ante partum 3 - 3(8 8%
Kelatnan letak 12 4 16 ( 47 1% )]
Serotinus 3 - 3(8 8%)
Partus prematurus 2 2(55%)
Jumlah 25 9 34

5.16 Kadar hemoglobin ibu.

Pada beberapa kepustakaan menyebutkan bahwa kadar hemoglobin

berpengaruh terhadap kejadian kelainan kongenital. Pada penelitian ini dapat

dilihat kajadian kelainan kongenital berdasarkan kadar hemoglobin ibu. Sebanyak

128 kasus 82,6% ) dengan anemia ringan, 18 kasus ( 11,6% ) dengan anemia

sedang, dan hanya 1 kasus ( 0,6% ) dengém anémia berat, hanya 8 kasus ( 5,2% )

yang tidak anemia.

Tabel. 24. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan kadar

hemoglobin ibu.

Kadar hemoglobin ( gr% ) | Jumlah | %
<59 1 0,6
6-79 18 11,6
8-10,9 128 82,6
=11 8 52
Jumlah 155

Mean (SD )=93 (1) gr¥%.

52




5.17 Asal rujukan.

Rumah sakit umum Dr.Kariadi sebagai pusat rujukan untuk propinsi Jawa

Tengah, dapat dilihat disini bahwa 67 dari 155 ( 43,2% ) kasus merupakan

rujukan, sedangkan lainnya datang sendiri. dapat dilihat pada tabel.25 dibawah.

Tabel 25. Kejadian kelainan kongenital berdasarkan asal rujukan.

Asal rujukan Jumlah kelainan %
Bidan 40 25,8
Puskesmas 17 10,9
RSU 8 5,2
Dokter praktek 2 1,3
Datang sendiri 88 56,8
Jumlah

5.18 Dugaan faktor penyebab

Pada kepustakaan-kepustakaan disebutkan bahwa 65% penyebab kelainan

'kongenital tidak diketahui secara pasti, pada penelitian ini beberapa faktor

mungkin dapat diduga sebagai penyebab terj adinya kelainan kongenital pada bayi

- lahir. Tabel 26.

-

Tabel :,@Dugaan faktor peryebab kelainan kongenital

Dugaan penyebab Jumlah kelainan Yo
Kelainan kromosom 7 4.5
Penyakit tbu :

Kaceksia 1 0,6

DM i 0,6
Kehamilan abdominal 1 0.6
Usaha bunuh diri 1 0,6
Jamw/obat-obatan 30 g@j\
Infeksi janin (Toksoplasma) 6 3,
Tidak diketahui 108 69,
Jumlah 155
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Pada kasus usaha bunuh diri, penderita minum cairan pembasmi nyamuk
pada kehamilan trimester pertama. Sebagian besar kelainan kongenital pada
penelitian ini yaitu 108 ( 69,6%) tidak dapat diduga penyebabnya. Mengenai
hubungan antara minum jamu dengan kejadian kelainan kongenital masih belum
jelas, dan belum ada penelitian mengenai hal tersebut. Pada penelitian ini

didapatkan 30 kasus dengan kebiasaan minum jamu selama kehamilannya.
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BAB.VL
PEMBAHASAN.

6.1 Aspek Epidemiologi.
6.1.1 Angka kejadian.

Selama kurun waktu lima tahun, sejak 1 Januari 1992 sampai dengan 31
Desember 1996 didapatkan 155 kasus bayi lahir dengan kelainan kongenital dari
19977 persalinan. Dengan demikian angka kejadian bayi lahir dengan kelainan
kongenital di RS Dr Kariadi adalah sebesar 7,8 per 1000 persalinan. Bila dilihat

angka kejadian bayi lahir dengan kelainan kongenital tiap-tiap tahun selama lima

tahun, tampak adanya peningkatah angka kejadian dari 6,2 per 1000 persalinan

pada tahun 1992 menjadi 11,1 periOOO persalinan pada tahun 1996, Kenaikan -

angka kejadian ini kemungkinan disebabkan oleh karena peningk_'atan didalam
tehnik diagnosis suatu kelainan kongenital.

Bila dibandingkan dengan angka kejadian di tempat lain di
Indonesia, angka yang didapatkan pada penelitian im lebih rendah jika
dibandingkan dengan yang didapatkan Kadn (Jakarta), Hidayat (Malang) ataupun
Azhari (Manado). Adanya perbedaan hasil yang didapatkan oleh beberapa peneliti
dapat disebabkan oleh perbedaan dalam memperhitungkan kelainan yang ada,
lamanya pengamatan, kemampuan penolong persalinan dalam mendiagnosis
adanya kelainan kongenital. Angka kejadian yang didapatkan dari penelitian yang

sama yang dilakukan di beberapa tempat di Indonesia :
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Tabel.27 Angka kejadian kelainan kongenital pada beberapa tempat
di Indonesia ( Per.1000 persalinan )

No Nama Tempat Tahun Hasil
peneliti penelitian

1 Kadri Jakarta 1975-1979 11,6

2 Hidayat Malang 1980-1989 123

3 Lubis Medan 1981-1984 5,1

4 Masloman Manado 1983-1987 9

5 Azhari Palembang 1989-1991 10,03

6 Nawir.J Surabaya 1991-1995 16,8

7 Prabawa Semarang 1992-1996 7,8

6.2 Karakteristik penderita,
6.2.1 Umur ibu.

Pada penelitian ini (Tabel.11) dapat dilihat bahwa kejadian terbanyak
didépafkan keia;nan kongenital adaiah paéa kelompok umur ibu = 3;5 ‘tahun y-eu:tu
sebanyak &4 kasﬁs (l dengan angka kejadisadian 2,23% ). Sedangkan pada
kelompok mﬁur muda deﬁgan jumlah kasus paling se&ikit yaitu 11 kasus ( dengan
angka kejadian 1,06% ). Dapat dilihat bahwa kejadian kelainan kongenital pada
kelompok umur > 35 tahun lebih tinggi jika dibandingkan dengan kejadian pada
kelompok umur 20-29 tahun. Umur rata-rata kasus adalah 30 tahun dengan
simpang baku 6 tahun. Umur kasus terkecil pada penelitian ini adalah 18 tahun,
yang melahirkan bayi dengan kelainan kongenital anopthalmi. Sedangkan umur
kasus tertua pada penelitian ini adalah 45 tahun dengan paritas 8 melahirkan bayi

kembar siam thoracopagus berat 5000 gr mati dilahirkan dengan embriotomi.
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6.2.2. Umur ayah.

Pada beberapa kepustakaan disebutkan umur ayah tidak mempengaruhi
kejadian kelainan kongenital, kecuali pada umur yang sangat tua.” Pada peneli‘_cian
ini dapat dilibat bahwa sebagian besar kasus dengan umur ayah > 35 tahun yaitu
60 kasus ( 38,7% ). Hal ini tampak mengikuti wmur ibu, dimana pada pasangan
suami Istri, umumnya suami berumur lebih tua. Selanjutnya jumiah yang cukup
banyak juga pada kelompok umur ayah 25-29 tahun yaitu sebanyak 47 orang

(30,3%). Umur rata-rata ayah adalah 32,3 tahun dengan simpang baku 7,1 th.

6.2.3. Paritas

Jumiah terbanyak kasus kelainan kohgenital pada penelitian ini adalah ‘pada

pai‘itas'satu yaitu sébanyak 61 kasus (79,4%), disusul berturut-turut oleh paritas

. dua dan tiga masing-masing 29 kasus (18,7%), dan paling sedikit pada paritas 4
yaitu 14 kasus (9%), dan paritas 5 sebanyak 22 kasus ( 14,2% ). Paritas rata-rata

adalah 2,4 dengan simpang baku 1,4.

6.2.4.Pendidikan.

Pada tabel.19 dapat dapat dilihat bahwa pendidikan ibu-ibu yang melahirkan
bayi dengan kelainan kongenital terbanyak adalah Sekolah Dasar , sebanyak 80
kasus ( 51,6%) dan disusul oleh ibu-ibu dengan tingkat pendidikan SMA 32 kasus
( 20,6%), dan SMP 24 kasus (15,5%). Jumlah yang kecil tampak pada 1bu-ibu

dengan pendidikan tinggi, yaitu hanya 7 kasus (4,6%). Hal im dapat
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menggambarkan bahwa sebagian besar ibu-ibu yang melahirkan bayi dengan
kelainan kongenital berpengetahuan rendah, yang mungkin akan mempengaruhi
pengetahuan dalam perawatan kehamilannya. Hal ini juga biasanya erat kaitannya
dengan tingkat sosial ekonomi penderita, yang pada beberapa kepustakaan

disebutkan mempengaruhi angka kejadian kelainan kongenital **

6.2.5. Pekerjaan.

Pada penelitian ini dapat dilihat pada tabel. 20 bahwa sebagian kasus adalah
tidak bekerja, semata-mata hanya sebagai ibu rumah tangga yaitu sebanyak 84
kasus (54,2%), tani 32 orang (20,6), buruh 27 orang (17,4%). Jumlah kasus yang
bekerja sebagai pegawai negeri _adala}h_ sebényak (7,7%)_.. Pada béberapa
kepustékaan menyebutkan bahwa lihgkﬁngan kerja rﬁempeﬁgaruhi kcjadiar} bayi
lahir dengan kelainr;n kongenital. Chen dkk: pada. i)énelitianhya.terhadap ibu-ibu
yang bekerja di lingkungan pabrik petrokimia mendapatkan perbedaan bermakna
dari kejadian persalinan dengan kelainan kongenital jika dibandingkan dengan

ibu-ibu dari lingkungan normal.*

6.3 Aspek Klinik
6.3.1 Kadar hemoglobin darah ibu.

Kadar Hb secara umum dapat menggambarkan keadaan umum penderita
secara kasar. Bila dilihat pada tabel.24 sebagian besar penderita dalam keadaan

anemia yaitu dengan kadar Hb < 11 gr%. Yaitu sebanyak 147 kasus ( 94,8% ),
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dimana 128 kasus ( 82,6% ) dengan anemia ringan, 18 kasus ( 11,6% ) dengan
anemia sedang dan 1 kasus ( 0,6% ). dengan anemia berat. Kadar Hb rata-rata
adalah 9,3 gr% dengan simpang baku 1 gr%. Pembagian ini sesuai dengan
pembagian anemia menurut WHO ( 1992 ). Dari kepustakaan dikatakan bahwa
anemia pada kehamilan seringkali disertai defisiensi asam folat dimana keadaan

ini akan menihgkatka.n kejadian kelainan kongenital,

6.3.2 Umur kehamilan.

Jika dilihat dari umur kehamilan dari bayi-bayi yang lahir dengan kelainan
kongenital dapa{ dilihat pada tabel.16 Dari 155 kasus dengan kelainan kongenital
sebanyak 105 kasu;«; (167,7% ) lahir pada umur kéhamilan cukup bulan, Sv_ebanyak.
39 kasus ( 25,2% ) lahir prematur, 'dan‘ sebanyak Zlkasus ( 1,3%) lahir immatur
dan 9 Kasus ( 5,8% ) lahir serotinus. Umur kehamilan rata-rata adalah 37 minggu
dengan simpang baku 3,8 minggu.

Pada kepustakaan dikatakan bahwa bayi dengan kelainan kongenital yang

berat, cenderung lahir dengan berat badan yang kecil untuk masa kehamilan.®

6.3.3 Cara persalinan.

Dart 155 kasus dengan kelainan kongenital pada penelitian ini sebanyak
112 kasus ( 72,3% ) lahir spontan, 8 kasus ( 5,2% ) lahir melalui tindakan vagina (
embriotomi ). Sebanyak 35 kasus { 22,6% )} lahir melalui pembedahan, dimana 1

diantaranya dilakukan pémbedahan laparotomi ambil anak oleh karena kehamilan
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intra abdominal dan lahir bayi denga}n kelainan kongenital anensefali. Macam
kelainan kongenital yang banyak lahir melalui pembedahan adalah kelainan
kongenital kelompok kardio-torak yaitu sebanyak 9 dari 22 kasus ( 40,9% )
dengan indikasi terbanyak adalah gawat janin 17 dari 22 kasus ( 77,7% ).

Dart kelainan kelompok susunan saraf pusat, sebanyak 11 dari 73 kasus (

15,1% ) dilahirkan melalui pembedahan.

6.3.4 Keadaan dan berat bayi lahir.

Kelainan kongenital yang berat akan mempengaruhi pertumbuhan intra

uterin yang kemudian akan mempengaruhi keadaan lahir ataupun berat bayi lahir,

' Sen'ngl-.:ali bayi dengan kelainan kongenital yang berat lahir sebagai kecil masa
kehamilan. Dari tabel 3 dapat dilihat berat bayi lahir dengan kelainan kongenitél_,'

tampak bahwa sebagian besar késus; lahir dengan berat badan kurang dari 2500gr»-

yaitu sebanyak 64 kasus atau 2,52% dari seluruh persalinan pada kelompok umur
yang sama, Rata-rata berat lahir adalah 2700 gram dengan sirﬁpang baku 820
gram.

Jika dilihat dari keadaan bayi lahir , ternyata hanya 27 kasus (17,4%) yang
lahir sebagai “vigerous baby”, 7 kasus ( 4,5% ) lahir dengan asfiksia ringan.
Sebanyak 47 kasus { 27,1% ) lahir mati, dan sebanyak 79 kasus ( 60% ) lahir

dengan asfiksia sedang sampati berat.
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6.3.5 Jenis kelamin bayi lahir.

Pada tabel.2 dapat dilihat kejadian kelainan kongenital bada bayi laki-laki
lebih besar dibandingkan kejadian pada bayi perempuan. Sebanyak 101 kasus (
0,97% ) lahir berjenis kelamin laki-laki dan sebanyak 54 kasus ( 0,56% ) lahir
berjenis kelamin perempuan. Pada kepustakaan disebutkan bahwa untuk jenis
kelainan kongenital tertentu berhubungan dengan jenis kelamin bayi, misalnya
kejadian kelainan kongenital anensefali pada bayi perempuan adalah 4 kali lebih

besar dibandingkan pada bayi laki-laki .

6.3.6.A. Macam kelainan, Cara persalinan, Kematian perinatél

Daﬁ 155 kasus dengan kelainan kongenital yang didapatkan pada penelitian .

ini dikelompokkan kedalam tujuh kelompok sistim organ. Pada kasus kelainan
koﬁgeﬁital yané ganda dikelompokkan lk.edalam salah satu si‘stt;:mé organ dengan
memperhitungkan jenis kelainan yang paling berat yang mempengaruhi
morbiditas, mortalitas bayi yang lahir. Sedangkan pada bayi-bayi yang lahir
dengan jumlah kelainan yang banyak ( multiple anomali congenital )
dikelompokkan dalam lain-lain oleh karena tidak dapat di masukkan kedalam
salah satu kelompok sistim organ yang ada. Pada penelitian ini terdapat 7 kasus
yang dicurigai sebagai sindroma Down akan tetapi didiagnosis sebagai facies
mongoloid oleh karena hanya ditegakkan berdasarkan pemeriksaan fisik, tidak

dilakukan analisis kromosom.

61




Dari penelitian ini diketahui bahwa kelainan kongenital dari kelompok
sistim susunan syaraf pusat (SSP) merupakan kelompok kelainan kongenital yang
terbanyak didapatkan pada penelitian ini yaitu 73 kasus dari 155 (47,2%). Jika
dibandingkan dengan penelitian-penelitian lain di Indonesia seperti, Nawir J,
Lubis, kelompok kelainan syaraf pusat juga merupakan kelainan tertinggi
dibandingkan kelompok sistema yang lain.* Selanjutnya dengan jumlah kelainan
terbanyak adalah dari kelompok sistim kardio-torak yaitu sebanyak 22 kasus
(14,2%).

Jumlah kejadian kelainan kongenital yang paling sedikit didapatkan pada
kelompok sistim uro-genital yaitu hanya satu kasus ( 0,6% ), dengan angka

kejadiari adalah sebesar 0,05 per 1000 persalinan.

Yang termasuk didalam kelompok sistim ini antara lain hidrosefali,
anensefali, meningokel, meningoensefalokel, spina bifida, dan mikrosefali.
Diagnosis dari kelainan kelompok ini dapat ditegakkan pranatal dengan
pemeriksaan ultrasonografi atau dengan photo rontgen, intranatal dengan
melakukan pemeriksaan fisik penderita, ataupun diagnosis ditegakkan post natal
dengan melihat langsung kelainan kongenital yang ada segera setelah bayi lahir,
Atau diagnosis ditegakkan selama perawatan di bangsal bayi. Jumlah keseluruhan

kelainan kelompok ini adalah 73 kasus ( 47,2% ) dengan angka kejadian 3,7 per
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1000 persalinan. Chan dkk. Pada penelitiannya di Australia mendapatkan angka
kejadian kelainan kongenital yang sama sebesar 2,01 per 1000 persalinan®.

Dari 73 kasus, 29 diantaranya lahir mati dan 29 mati dalam satu minggu
perawatan, sehingga kematian perinatal untuk kelompok ini adalah (79,5%).

Sebanyak 11 kasus (15,1% ) disertai komplikasi didalam kehamilannya
yaitu berupa hidramnion sebanyak 9 kasus ( 8 lahir dengan anensefali dan 1 lahir
dengan hidrosefali ), pre eklampsia berat sebanyak 6 kasus ( 3 lahir dengan
hidrosefali, 1 dengan anensefali, 1 dengan spina bifida, 1 dengan mikrosefali ).
Dari cara peréalinannya 11 kasus lahir melalui pembedahan yaitu 10 kasus dengan
bedah sesar sedangkan 1 kasus melalui laparotomi oleh karena kehamilan intra

abdomi'nal.'

| 6.3.6.A.1.1. Anensefali.

Suatu kelainan kongenital tulang atap tengkorak, hanya terbentuk bagian
basal os.frontalis, os. parietalis dan os oksipitalis. Jaringan saraf pusat hanya
tertutup oleh stroma yang mengandung pembuluh darah serta dillapisi membran
yang tipis yang berhubungan dengan kulit kepala yang berambut dengan angka
kejadian sebesar 1 per 1000 persalinan. Penyebab kelainan secara pasti tidak
diketahui, akan tetapi diperkirakan berhubungan dengan faktor genetik.

Pada penelitian ini, anensefali merupakan kelainan terbanyak dari kelompok

sistem SSP, yaitu dengan jumlah kasus 30 (41,1%) dengan angka kejadian adalah

63




1,5 per 1000 persalinan. Nawir J mendapatkan angka kejadian 2.0 per 1000
persalinan. Dari 30 kasus anensefali pada penelitian ini., 1 kasus merupakan
kehamilan intra abdominal dan dilahirkan melalui laparotomi sedangkan dua
kasus dilahirkan dengan bedah Caesar atas indikasi kelainan letak ( letak muka ).
Sebanyak 17 kasus lahir mati, 11 kasus mati dalam satu minggu perawatan,

angka kematian perinatal untuk kelainan kongenital anensefali adalah 93,3%.

6.3.6.A.1.2. Hidrosefali

Yaitu suatu keadaan dilatasi ventrikel yang progresif disebabkan adanya

timbunan cairan serebrospinal'is yang berlebihan, hal ini dapat terjadi oleh karena

stenosis ataupun obstruksi akuaduktus Sylvii, matformasi Arnold-Chiari, ataupun .

oleh karena produksi cairan yang berlebihan. Jumlah kasus'hi'drosefali pada'

penelitian.ini adalah 22, dengan angka kejadian 1,1 per 1000 persalinan. Hasil ini
tidak jauh berbeda dengan angka pada kepustakaan-kepustakaan yaitu 1,4 per
1000 persalinan. Dari 22 kasus hidrosefali pada penelitian ini 5 kasus dilahirkan
dengan pembedahan Caesar, 4 kasus diantaranya dilakukan pembedahan atas
indikasi kelainan letak, sedangkan satu kasus dilakukan pembedaban atas indikasi
partus tak maju.Dapat dilihat pada tabel.5

Dari 22 kasus hidrosefali, 6 diantaranya lahir mati dan 9 kasus mati dalam
satu minggu perawatan. Kematian perinatal untuk kelainan kongenital hidrosefali

adalah 68,2%.
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6.3.6.A.1.3. Spina bifida, Meningokel, Ensefalokel.

Spina bifida adalah bentuk kelainan kongenital yang ditandai oleh defek
dari dinding posteribr kanalis spinalis, dengan tidak adanya fusi lamina pada
beberapa ruas tulang belakang. Dapat dibagi atas dua macam yaitu spina bifida
okulta dimana lapisan meningeal dan medula spinalis masih tetap pada
tempatnya, sedangkan spina bifida kistika merupakan bentuk yang lebih berat
yaitu dimana susunan saraf dan lapisannya ikut menonjol keluar.

Meningokel adalah kelainan berupa benjolan berbentuk kista di garis tengah

tulang belakang umumnya terdapat didaerah lumbosakral.Lapisan meningeal

_berupa duramater dan araknoid menonjol sebagai kista keluar kanalis vertebralis,
| sedangkan medula ‘spinalis masih ditempat yang normal. Sedangk.;«.m pada

‘ensefalokel kelainannya lebih-berat dimana jaringan saraf pusat ikut menonjol.

' Leck ( 1972 ) pada penelitiannya dengan mengelompokkan kelainan
kongenital spina bifida dengan ensefalokel mendapatkan angka kejadian sebesar
1,5 per 1000 persalinan hidup, Carter dan Evans mendapatkan angka kejadian
yang sama ( 1,5 per 1000 persalinan ) Sedangkan pada penelitian ini angka
kejadian spina bifida, meningokel dan ensefalokel jauh lebih rendah yaitu hanya
0,65 per 1000 persalinan.

6.3.6.A.1.4. Mikrosefali kongenital.
Merupakan kelainan yang ditandai dengan ukuran lingkar kepala glabela

dan oksipital yang kecil bila dibandingkan dengan ukuran tubuh lainnya. Dalam
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keadaan normal, lingkar kepala adalah setengah panjang badan ditambah 10 (
dalam centimeter ). Pada mikrosefali ukuran kepala dibawah normal yaitu kurang
dari 3 simpang baku ukuran normal. Terjadi oleh karena hambatan pertumbuhan
kepala intra uterin, dapat disebabkan primer infeksi seperti TORCH. Pada
penelitian ini didapatkan 9 kasus atau 12,4% dari seluruh kelainan kelompok SSP.
Dengan angka kejadian adalah sebesar 0.4 per 1000 persalinan. Nawir J
mendapatkan angka kejadian 0,2 per 1000 persalinan untuk kasus kelainan yang
sama,

Dari 9 kasus yang ada, 4 diantaranya lahir mati, 4 kasus mati dalam satu
minggu perawatan. Kematian perinatal untuk ke;]ainan kongenital mikrosefali

adalah‘ 88,'9%. Dua dari keseluruhan kasus mikrosefali lahir melalui bedah sesar.

6.3.6.A.2. Kelains;lﬁ‘kongenitai kelofnpok sistém kardio - t‘orak.

Diagnosis kelainan kongenital dari kelompok ini dilakukan oleh bagian
perinatologi selama penderita dirawat di bangsal bayi rumah sakit. Didapatkan 22
kasus kelainan kongenital yang dapat dikelompokkan kedalam sistim ini, yang
terdiri dari ventrikel septal defek (VSD), atrial septal defek (ASD),tetralogi falot
(TF), patent ductus arteriosus (PDA). Macam kelainan terbanyak dari kelompok
ini adalah VSD yaitu 17 (77,3%), dengan angka kejadian sebesar 0,9 per 1000
persalinan. Pada kepustakaan disebutkan angka kejadi.an V8D adalah sebesar 1,2

per 1000 persalinan. Nawir mendapatkan angka kejadian 0,7 per 1000 persalinan
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untuk kasus yang sama. Sedangkan untuk kelainan yang lain, TF dan PDA masing
-masing 2 kasus dengan angka kejadian sebesar 0,1 per 1000 persalinan. Untuk
ASD, kami dapatkan angka kejadiannya sebesar 0,5 per 10000 persalinan. Dari 22
kelainan kongenital yang terdapat dalam kelompok ini 9 kasus lahir melalui
bedah sesar (40,9%). Dilihat dari keadaan lahimya 8 kasus (36,4%) lahir prematur
dengan berat lahir kurang dari 2500 gram. Dari 22 kasus yang lahir dengan
kelainan kongenital kelompok ini, 10 kasus meninggal dalam satu minggu

perawatannya. Kematian perinatal untuk kelainan ini adalah 45,5%.

6.3.6.A.3 Kelainan kongenital kelompok lain-lain.

- Dari kelompok ini terdapat 16 kasus ( .10,3% ) yang terdiﬁ dari "Fasies

mongoloid sebanyak 7 ( 43,8% ) dengan angka kejadian sebesar 0.4 per 1000

persalinan. Angka int jauh- lebih rendah jika diBandingkan dengan yang
didapatkan pada kepustakaan yaitu 1 per 1000 persalinan.

Bentuk kelainan yang juga termasuk dalam kelompok ini antara lain kembar
siam sebanyak 2 kasus ( 12,5% ), monster sebanyak 3 kasus ( 18,8% ), dan
kelainan multiple yang tidak dapat dikelompokkan pada salah satu sistem organ
yang ada sebanyak 4 kasus ( 25% ).

Dari keseluruhan kasus yang termasuk kedalam kelompok ini ( 16 kasus ),
sebanyak 8 kasus lahir mati, 5 kasus mati dalam satu minggu perawatan sehingga

dapat diketahui Xematian perinatalnya adalah 81,3%.Tabel. 10

67




6.3.6.A.4 Kelainan kongenital kelompok sist. Kranio-facial.

Termasuk kedalam kelompok ini antara lain adalah bibir sumbing yaitu
sebanyak 12 kasus dengan angka kejadian sebesar 0,6 per 1000 persalinan. Pada
kepustakaan didapatkan angka kejadian sebesar 1,2 perseribu persalinan ( Leck
1972 ). Habib (1978) mendapatkan risiko terjadinya bibir sumbing meningkat 40
kali lebih besar pada anak kedua apabila anak pertama lahir dengan bibir
sumbing. Pada penelitian ini dari 12 kasus dengan bibir sumbing, satu diantaranya
dilahirkém melalui bedah Sesar atas indikasi plasenta previa. Kelainan lain dari
kelompok ini adalah anopthalmi sebanyak 3 kasus ( 13,7% ) dengan angka
kejadian sebesar 0,2 pers:ribp persalinap. Dari ketiga kasus anopthalmi satu
diaﬁtaranya lahir melalui bedah éesaf atas indiicasi plasenta previa. Dari- 15‘kfeisus‘ '
dari kelompok ini 1 kasus lahir mati, 8 kasus mati‘dalam 1-minggu perawatan.

Kematian perinatal untuk kelainan ini adalah 60%. Tabel.7

6.3.6.A.5 Kelainan kongenital sist. gastro intestinal

Yang termasuk dalam kelainan kelompok ini adalah atresia ani, hernia
diafragmatika, omfalokel, megacolon kongenital, hepatomegali. Dari 16 kasus
yang termasuk dalam kelompok ini, 8 diantaranya lahir melalui bedah sesar (
43.7% ). Dilihat dari keadaan lahimya 3 kasus lahir mati, 6 kasus mati dalam satu
minggun perawatan, Kematian perinatal untuk kelompok kelainan ini adalah

(56,3%).Tabel .8
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6.3.6.A.5.1 Omfalokel

Merupakan kelainan berupa protusi isi rongga perut keluar dinding perut
disekitar umbilikus, benjolan terbungkus dalam suatu kantong. Protusi ini dilapisi
kantong transparan yang terdiri atas lapisan bagian dalam peritonium dan lapisan

luar amnion. Angka kejadiannya 1 per 5000-10000 persalinan, Kelainan lain

dalam kelompok ini adalah megakolon kongenital atau disebut “Hirschsprung’s |

Disease” adalah kelainan yang disebabkan oleh atresi atau agenesis dari kolon
bagian bawah, tidak terdapat saraf parasimpatik pada dinding usus. Pada kelainan
ini 80% mengenai kolon sigmoid. Angka kejadian pada penelitian ini adalah 3 per

10000 persalinan. .

6.3.6.A.5.2 Atresia ani.
Pada penelitian ini didapatkan 6 kasus (37,5%) dengan angka kejadian 0,3
perseribu persalinan. Pada kepustakaan didapatkan angka 1 setiap 5000

persalinan. Nawir mendapatkan angka kejadian sebesar 0,29 perseribu persalinan.

6.3.6.A.5.3 Hernia diafragmatika kongenital,

Suatu kelainan dimana adanya lubang pada diafrggma yang hanya ditutupi
oleh pleura dan peritoneum sehingga memungkinkan sebagian isi rongga perut
masuk kedalam rongga dada. Pada penelitian ini didapatkan 2 kasus (12,5%)
dengan angka kejadian sebesar 0,1 per 1000 persalinan. Pada kepustakaan

didapatkan angka kejadian 1 per 4000 kelahiran hidup.
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6.3.6.A.6 Kelainan kongenital kelompok sistem musculo-skeletal ;

Kelainan kelompok sist.muskulo-skeletal pada penelitian ini didapatkan
kejadian 0,6 per 1000 persalinan. Termasuk dalam kelompok ini antara lain CTEV
( Congenital talipes equino varus ), poli / sindaktili.

CTEV pada penelitian ini didapatkan sebanyak 4 kasus (33,3%) dengan
angka kejadian sebesar 0,2 per 1000 persalinan. Alberman mendapatkan angka
kejadian 0,1 %. Sedangkan kelainan kongenital poli / sindaktili pada penelitian
dengan jumlah kasus 8 (66,7%) dengan angka kejadian 0.4 per 1000 persalinan.
Dilihat dari cara persalinannya, dari keseluruhan kasus 8 diantaranya lahir melalui

bedah sesar. Kematian perinatal untuk kelompok kelainan ini adalah (41,7%).

6.3.7 Tempat periksa kehamilan dan asal rujukan.

Dan keseluruhan kasus 1bu-ibu yaﬁg melahirkan dengan kelainan kongénifal
sebagian besar telah memeriksakan kehamilannya dengan teratur pada petugas
kesehatan, sperti bidan , puskesmas, dokter umum ataupun pada RS umum.
Hanya sebanyak 7 kasus ( 4,5% ) yang tidak memeriksakan kehamilannya.
Sebanyak 61 kasus (39,4%) memeriksakan kehamilannya dengan teratur di
Puskesmas, dan sejumlah yang sama memeriksakan kehamilannya di bidan.

Jika dilihat asal rujukan kasus-kasus kelainan kongenital sebagian besar

dirujuk dari puskesmas dan bidan,yaitu sebanyak 40 kasus ( 25,8% ) dirujuk oleh
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bidan, 17 kasus ( 10,9% ) dirujuk oleh Puskesmas. Sebanyak 8 kasus dirujuk dari

RSU dengan kelainan letak. Tabel 25.

6.3.8 Waktu dan cara diagnosis.

Dilihat dari waktu ditegakkan diagnosis kelainan kongenital, tampak bahwa
hanya sebagian kecil dari kelainan kongenital yang didiagnosis pranatal yaitu
sebanyak 34 kasus ( 21.9% ). Diagnosis ditegakkan melalui pemeriksaan
ultrasolografi 25 kasus ( 16,1% ) dan melalui pemeriksaan BNO photo sebanyak 9
kasus ( 5,8% ). Selanjutnya kalau dilihat indikasi pemeriksaan ultrasonografi
ataupun rontgen hanya 10 kasus yang dilakukan pemeriksaan atas indikasi
adanya kecurigaan kehamilah de;ngan kelaiﬁan kongénita].S'ebégian besar

kelainan kongehital ditegakkan posf partum. Tabel 22. -

6.3.9 Duéaan fakt;n.' penyebal;» kelainan lkongenital.l

Penyebab pasti dari kelainan kongenital pada penelitian ini tidak diketahui
secara pasti, oleh karena pada semua kasus tidak ada yang dilakukan pemeriksaan
khusus, ataupun otopsi dalam mencari penyebab kelainan kongenital akan tetapi
beberapa faktor dapat diduga sebagai penyebab kelainan kongenital pada
penelitian ini antara lain adalah kelainan kromosom, penyakit ibu, dan kasus yang
banyak adalah kebiasaan minum jamu pada waktu hamil, yaitu sebanyak 30 kasus

(19,4% ).
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BAB.VII
KESIMPULAN DAN SARAN.

7.1 Kesimpulan.

- Angka kejadian kelainan kongenital pada bayi baru lahir pada penelitian ini (

7,8 per 1000 persalinan ) didapatkan lebih rendah dari rata-rata penelitian

ditempat lain.

. Jenis kelainan kongenital terbanyak adalah kelompok SSP yaitu 47.2% dari

semua kasus kelainan kongenital.

. Rata-rata kasus berumur 30 tahun, paritas 2, dengan anemia ringan ( kadar Hb

rata-rata 9,3 gr% )

. Jumlah kejadian kelainan kongenital yang dapat di diagnosis prenatal masih

sangat sedikit { 21,9% ) dengan ultrasonografi dan BNO photo.

. Pengelolaan lahj ut ibu-ibu yang melahirkan baji dengaﬁ kelainan kongenital,
untuk mencari penyebab kelainan kongenital masih sangat rendah. Pada _'

* penelitian ini h‘anya disebut sebagai dugaén faktor penyebab dan sebaﬁyak

69,6% tidak dapat diduga penyebabnya.

. Otopsi sebagai salah satu cara didalam mencari penyebab kelainan kongenital

tidak ada yang dilakukan pada penelitian ini

7.2 Saran.

. Perlunya dilakukan pemeriksaan penunjang yang lebih baik dalam menapis

kemungkinan adanya kelainan kongenital pada ibu-ibu hamil dengan risiko

tinggi melahirkan bayi dengan kelainan kongenital.

. Perlu ditingkatkan lagi usaha pemeriksaan faktor penyebab dari kelainan

kongenital, untuk mencegah terulangnya kejadian yang sama pada kehamilan
berikutnya.
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