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ABSTRAK

Latar belakang : Hipospadia merupakan kelainan di muara kencing bayi laki-laki
yang banyak dijumpai. Kelainan ini terjadi karena kegagalan perkembangan genitalia
ekterna. Faktor genetik salah satunya polimorfisme V89L gen SRD5A2 dikaitkan
dengan peningkatan risiko hipospadia. Pasien hipospadia berisiko tinggi mengalami
infertilitas, salah satu penyebabnya adalah mikrodelesi AZF dan SRY. Data
mikrodelesi ini penting sebagai dasar konseling genetik. Sehingga studi ini bertujuan
untuk mengetahui polimorfisme V89L gen SRD5A2 dan mikrodelesi AZF dan SRY
pada pasien hipospadia.

Metode : DNA dari 46 sampel (23 pasien hipospadia dan 23 laki-laki normal)
dianalisis menggunakan PCR — RFLP untuk mendeteksi polimorfisme V89L pada
nukleotida 265 ekson 1 yang dilanjutkan dengan sekuensing sebagai konfirmasi. Data
mikrodelesi AZF dan SRY pada 23 sampel dilakukan dengan metode PCR multipleks
pada penelitian sebelumnya.

Hasil : Prevalence ratio alel mutan (alel C) vs WT (alel G) adalah 1.0; 95% CI:
0.268-3.729 ,dengan nilai p=1.0. Frekuensi alel C sedikit lebih tinggi dari alel G dari
keseluruhan sampel yaitu 0,51 dan 0,49, berturut-turut. Terdapat 8,7% (n=2) dari 23
sampel yang memiliki mikrodelesi AZFa. Keduanya mengalami mikrodelesi parsial
AZFa dengan fenotipe penile dan penoscrotal.

Simpulan : Tidak dapat disimpulkan apakah alel C dari polimorfisme V89L gen
SRD5A2 berpengaruh terhadap peningkatan risiko hipospadia dikarenakan jumlah
sampel yang terlalu kecil dan ditemukannya mikrodelesi AZFa menjadi dasar yang

penting dalam konseling genetik pada pasien hipospadia.

Kata kunci : hipospadia , SRD5A2 , polimorfisme, V89L, Mikrodelesi, AZF, SRY
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ABSTRACT

Background : Hypospadia is one of the most common urethral malformation in male
babies. It happens due to developmental failure of external genitalia formation.
Polymorphism of V89L of SRD5A2 gene is associated with the increasing risk of
hypospadia. Hypospadia patients have a high risk of infertility. One of the caused is
microdeletion of AZF and SRY gene. This microdeletion data is important as a guide
in genetic counseling. The aim of this study is to know V89L polymorphism in
SRD5A2 gene and microdeletion of AZF and SRY in hypospadia patients.

Method : DNA of 46 samples (23 hypospadia samples and 23 normal males) were
analysed by using PCR — RFLP to detect V89L polymorphisms in nucleotide 265 of
exon 1 in SRD5A2 gene. Sequencing was done as confirmation. Microdeletion of
AZF and SRY data in 23 hypospadia samples were done by using multiplex PCR
method in previous study.

Result : Prevalence ratio of mutant allel (allel C) vs WT (allel G) was 1.0; 95% CI:
0.268-3.729, p value = 1.0 (not significant). C allel frequency was slightly higher than
G allel in all samples, 0,51 and 0,49, respectively. There were 8,7% (n=2) of 23
samples who have AZFa partial microdeletion with phenotype penile and penoscrotal,
respectively.

Conclusion : It could not be concluded whether C allel in V89L polymorphism of
SRD5A2 gene was associated with increasing risk of hypospadia due to small sample
size. The finding of partial microdeletion of AZFa became an important guide in

genetic counseling of hypospadia patients.

KEYWORD :Hypospadia , Polymorphism, SRD5A2 , V8IL, Microdeletion, AZF,
SRY.
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