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ABSTRAK 

 
Disorder of Sex Development (DSD) merupakan suatu kelainan 

perkembangan gonad, kromosom maupun anatomi genitalia interna atau eksterna. 

Pasien DSD dapat mengalami gangguan perkembangan seks dan/atau menunjukkan 

ketidakjelasan organ genitalia eksterna sehingga perlu dilakukan analisis 

kromosom untuk melihat ada atau tidaknya kelainan kromosom. Penelitian ini 

bertujuan untuk mengetahui hasil analisis kromosom pasien dengan DSD di 

Laboratorium Genetika Medik Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma 

Surabaya pada tahun 2018-2023. Metode penelitian adalah deskriptif observasional 

dengan pendekatan retrospektif. Sampel merupakan 97 rekam medis pasien DSD 

di Laboratorium Genetika Medik Fakultas Kedokteran Universitas Wijaya Kusuma 

Surabaya tahun 2018-2023 yang memenuhi kriteria inklusi dan eksklusi. Hasil dari 

penelitian ini menunjukkan kelainan jumlah kromosom 45,X (sindrom Turner); 

47,XXY (sindrom Klinefelter). Kelainan jumlah kromosom dengan mosaikisme 

adalah 45,X/46,X,+mar, 45,X/46,XY, 45,X/46,XY (varian Turner). Kelainan 

struktur kromosom adalah delesi 46,X,del(Xp) (varian Turner) dan heteromorfisme 

pada 46,XY,9q12h+. 
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ABSTRACT 

 
Disorder of Sex Development (DSD) is an abnormality of gonadal 

development, chromosomes and anatomy of internal or external genitalia. DSD 

patients can experience impaired sex development and/or show unclear external 

genitalia organs so it is necessary to do chromosome analysis to see if there are 

chromosomal abnormalities. This study aims to ascertain the chromosomes analysis 

result of patients with DSD at the Medical Genetics Laboratory, Faculty of 

Medicine, Wijaya Kusuma Surabaya University in 2018-2023. The research 

method was descriptive observational with a retrospective approach. The samples 

were 97 medical records of DSD patients at the Medical Genetics Laboratory of the 

Faculty of Medicine, Wijaya Kusuma Surabaya University in 2018-2023 who met 

the inclusion and exclusion criteria. The results of this study showed chromosome 

number abnormalities 45.X (Turner syndrome); 47.XXY (Klinefelter syndrome). 

Chromosome abnormalities with mosaicism were 45,X/46,X,+mar, 45,X/46,XY, 

45,X/46,XY (Turner variant). Chromosome structure abnormalities were 

46,X,deletion(Xp) (Turner variant) and heteromorphism  in 46,XY,9q12h+. 
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