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ABSTRAK

Sistri, Odilia Yuliani 2024. Analisis Sitogenetika Pada Pasien Dengan Amenore
Primer Di Laboratorium Genetika Medik Fakultas Kedokteran Universitas
Wijaya Kusuma Surabaya Tahun 2018-2023. Skripsi, Program Studi
Prndidikan Dokter, Fakultas Kedokteran, Universitas Wijaya Kusuma
Surabaya.

Pembimbing : Retno Dwi Wulandari* ; Eva Diah Setijowati’

Abstrak

Amenore didefinisikan sebagai tidak adanya menstruasi pada perempuan usia
reproduktif. Disebut amenore primer apabila seseorang belum menstruasi sampai
usia 16 tahun dengan adanya ciri-ciri seksual sekunder yang normal atau sampai
usia 14 tahun tetapi tidak ada tanda tanda perkembangan seksual sekunder. Ada ba
nyak faktor penyebab terjadinya amenore primer, seperti kelainan hipofisis/hipotal
amus, disfungsi dan kelainan saluran keluar pada vagina dan rahim. Kelainan
tersebut di atas disebabkan kelainan pada kelenjar endokrin, genetik (gen dan
kromosom), psikologis, lingkungan dan kelainan struktur. Penelitian ini bertujuan
untuk mengetahui analisis kromosom pada pasien dengan amenore primer di
Laboratorium Genetika Medik Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma
Surabaya. Penelitian merupakan penelitian deskriptif observasional. Populasi
dalam penelitian ini adalah seluruh rekam medis pasien amenore primer dan
sampel dalam penelitian ini adalah rekam medis pasien dengan amenore primer di
Laboratorium Genetika Medik Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma
Surabaya tahun 2018-2023 dan memenuhi kriteria inklusi dan eksklusi. Adapun
kriteria inklusi sebagai berikut: pasien dengan riwayat amenore primer dan
kriteria eksklusi adalah amenore sekunder (POF) Premature Ovarian Failure.
Dari 75 sampel pasien amenore primer didapatkan 39 pasien (52%) memiliki
kariotip normal dan 36 pasien (48%) memiliki kariotip abnormal. Pada 36 pasien
yang memiliki kariotip abnormal, dapat diklasifikasikan menjadi kelainan jumlah,
kelainan struktur, dan pasien amenore primer dengan Kariotip 46,XY DSD.
Kelainan jumlah kromosom pada pasien, yakni 45,X (sindrom Turner) dan mosaik
Turner. Kelainan struktur yakni delesi kromosom, isokromosom, dan translokasi

Kata kunci : Amenore primer, analisis sitogenetika, kelainan kromosom
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ABSTRACT

Sistri, Odilia Yuliani 2024. Cytogenetic Analysis in Patients with Primary
Amenorrhea at the Medical Genetics Laboratory, Faculty of Medicine,
Wijaya Kusuma University Surabaya, 2018-2023. Final Assaignment, Faculty
of Medicine, Wijaya Kusuma Surabaya University.

Supervisor: Retno Dwi Wulandari' ; Eva Diah Setijowati?

Abstract

Amenorrhea is defined as the absence of menstruation in women of reproductive
age. It is called primary amenorrhea if a person has not menstruated until the age
of 16 years with normal secondary sexual characteristics or until the age of 14
years but there are no signs of secondary sexual development. There are many
factors that cause primary amenorrhea, such as pituitary/hypothalamic disorders,
dysfunction and abnormalities of the vaginal and uterine outlets. These
abnormalities are caused by abnormalities in the endocrine glands, genetic
(genes and chromosomes), psychological, environmental and structural
abnormalities. This study aims to determine chromosome analysis in patients with
primary amenorrhea at the Medical Genetics Laboratory, Faculty of Medicine,
Wijaya Kusuma University Surabaya. The study was an observational descriptive
study. The population in this study were all medical records of primary
amenorrhea patients and the samples in this study were medical records of
patients with primary amenorrhea at the Medical Genetics Laboratory of the
Faculty of Medicine, Wijaya Kusuma University Surabaya in 2018-2023 and met
the inclusion and exclusion criteria. The inclusion criteria are as follows: patients
with a history of primary amenorrhea and exclusion criteria are secondary
amenorrhea (POF) Premature Ovarian Failure. From 75 samples of primary
amenorrhea patients, 39 patients (52%) had normal karyotypes and 36 patients
(48%) had abnormal karyotypes. The 36 patients with abnormal karyotypes can
be classified into number abnormalities, structural abnormalities, and primary
amenorrhea patients with 46.XY DSD karyotypes. The chromosome number
abnormalities in the patients were 45.X (Turner syndrome) and Turner
mosaicism.  Structural  abnormalities were chromosomal deletions,
isochromosomes, and translocations.

Keywords: Primary amenorrhea, cytogenetic analysis, chromosomal
abnormalities
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