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ABSTRAK

Latar Belakang : Kelainan genetika disebabkan oleh abnormalitas pada
komponen genetik dapat berupa kelainan kromosom ataupun kelainan molekuler.
Kelainan ini terjadi sejak dalam kandungan yang dapat muncul gejalanya sejak
lahir, pada usia anak (early onset), usia dewasa (adult onset), dan usia tua (late
onset). Pemeriksaan sitogenetika dilakukan untuk menentukan adanya kelainan
kromosom. Selama hampir 20 tahun telah dilakukan pemeriksaan analisis
sitogenetika pada pasien dengan suspek kelainan kromosom di Semarang namun
belum pernah dilaporkan.

Tujuan penelitian : untuk menentukan jenis kelainan kromosom yang ditemukan
pada pasien di CEBIOR Semarang selama dua dekade (tahun 2000-2020).

Metode : Penelitian ini merupakan penelitian deskriptif retrospektif. Data yang
digunakan adalah data sekunder dari seluruh pasien yang melakukan pemeriksaan
sitogenetika G-banding di CEBIOR sejak tahun 2000-2020.

Hasil : Subyek penelitian ini berjumlah 2010 Pasien. Sebanyak 437 pasien
(21.7%) dengan abnormalitas kromosom. Distribusi terbanyak pada tahun 2011
yaitu 176 pasien dan terendah pada tahun 2001 yaitu 5 kasus. Hasil penelitian
didapatkan rujukan terbanyak yaitu DSD 1110 kasus (55.3%) dan ID ditemukan
sebanyak 401 kasus (19.9%). Sebanyak 267 kasus (13.3%) dengan kelainan
numerik, 71 kasus (3.5%) dengan kelainan struktural, 99 kasus (4.9%) kelainan
mosaik. Distribusi usia terbanyak pada anak (2-10 tahun) 829 kasus (41.2%).
Rujukan terbanyak diberikan oleh dokter anak sejumlah 591 kasus (29.5%),
sedangkan geneticist sebanyak 280 kasus (13.9%).

Kesimpulan : Hasil pemeriksaan sitogenetika dari 2010 pasien, disimpulkan
21.7% ditemukan kelainan pada kromosom. Pemeriksaan sitogenetika membantu
dalam menegakkan diagnosis, meskipun pada banyak kasus pemeriksaan
sitogenetika tidak dapat mengidentifikasi kelainan kromosom kurang dari 5Mb
sehingga diperlukan pemeriksaan molekuler. Penelitian ini dilakukan pada
populasi di Indonesia dan belum pernah dilaporkan.

Kata kunci : Analisis sitogenetika, Kromosom, Molekuler
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ABSTRACT

Background: Genetic disorder caused by genetic component such as
chromosomal or molecular abnormalities. This disorder occurs in the womb and
symptoms can appears at birth, in chilhood (early onset), adulthood (adult onset),
and elderly (late onset). Cytogenetic examination is performed to determine the
presence of chromosomal abnormalities. For almost 20 years, cytogenetic
analysis has been carried out on patients with suspected chromosomal
abnormalities in Semarang but this has never been reported.

Aim: The aim of this study is to determine type of chromosomal abnormalities
found in patients at CEBIOR Semarang over two decades between 2000 and
2020.

Methods: This research is a descriptive retrospective study design. The data used
are secondary data from all patients who underwent G-banding cytogenetics
examinations at CEBIOR since 2000-2020.

Results: Total number of subjects of this study were 2010 patients. A total of 437
patients (21.7%) had chromosomal abnormalities. The highest distribution in
2011 was 176 patients and the lowest in 2001 was 5 cases. The results showed
that the most referrals were DSD 1110 cases (55.3%) and ID was found as many
as 401 cases (19.9%). A total of 267 cases (13.3%) with numerical abnormalities,
71 cases (3.5%) with structural abnormalities, 99 cases (4.9%) mosaic disorders.
The highest age distribution was in children (2-10 years) 829 cases (41.2%). Most
referrals were given by pediatricians for 591 cases (29.5%), while medical
geneticists for 280 cases (13.9%).

Conclusion:

The results of cytogenetic examination in patients with chromosomal
abnormalities were 21.7%. Cytogenetic examination helps in establishing the
diagnosis, although in many cases the cytogenetic examination can not identified
cryptic chromosomal aberration less than 5Mb and require molecular
examination. This study in the Indonesian population has never been reported.

Keywords: Cytogenetic analysis, Chromosome, Molecular
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