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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+.

vii



DAFTAR ISI

Halaman
SKRIPSL....uuiuiiriiininsinsinsnissississississessssssssssssisssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssanes i
HALAMAN PERSETUJUAN....ucovirinrinsinstnsnissississississsssssssssssssssssssssssssssssossssssns ii
LEMBAR PENGESAHAN ....coiviininninninisissississsssssssssssssisssssssssssssssssssssssssanes iii
KATA PENGANTAR ...cuiiiiicinininsnissississississssssssssssssssssssstssssssssssssssssssssssssanes iv
ABSTRAK ..uuiiitiiriiticisininsnnssnssissississsssissssssssssssssssssssstssssssossssssssssssssssssssssssanes vi
ABSTRACT ...uuouiiriciiininsensensnississississsssssssssssssssssssssstsssssssssssssssssssssssssssssssssssssss vii
DAFTAR ISLcucuiiiiiiiinrisrinicinsensnnssnsssssnssisssssesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssnses viii
DAFTAR GAMBAR......uitiiticinininnissisnississississssssssssssssssssisssssssssssssssssssssssssanes xi
DAFTAR TABEL....uuiuiiiiiiininininsnissississisesssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssnses xiii
DAFTAR SINGKATAN DAN SIMBOL .....cucovivinnnnursnisnisrececsessesssssasssssscnees xiv
BAB I PENDAHULUAN .....ccociiiiuicinsinsensenssnsssssississssssssssssssssssssssssssssssssssossossosssss 1

A, Latar BelaKang .........c.cooviiiiiiiieiiieie e 1
B. Rumusan Masalah .........cc.coccooiiiiiiiiiiie e 2
C. TUJUAN 1ottt ettt et s et e e eseaeenbaesaaeenbeassseenseas 2
D. Manfaat ..c.ooiiiiieieee e 3

1. Manfaat untuk mahasisSwa ..........cccevieviriiiniiniiieneeeeeee e 3

2. Manfaat untuk peneliti.........ccceeecvieiieriiieiiiiiieieee e 3

3. Manfaat untuk masyarakat ...........cccoeceeeiiieniiiiiienieeeee e 3
BAB II TINJAUAN PUSTAKAL....utiiitriisnriisnricssnrissssnsssssssssssosssssssssssssssssssssses 4
A. Gangguan Perkembangan Seks atau Disorders of Sex Development........... 4

1. Perkembangan seks normal ...........c.cooceeiiiiiiiiiiiniiiiiieeeee e, 4



X

2. Definisi gangguan perkembangan Seks ............ceccevvereriiinieniniieneenennens 5

3. KIASTIKAST..eueiiieiieiiieeeee e 7

4. EPIdemIOLOZI c.uveevieieiieiieeiiieiieeie ettt ettt e en 10

R T 25 o] [ Y4 E USRS PRT PR 10
B, KIOMOSOM....ccutiiiiiiiiiiiiiiieieee ettt 11
1. Definisi KromMOSOM ...c..covuiiiiiiiriiiieeierieeieceeeee e 11

2. Kelainan KromoSOM..........coeiiirieniieiienienieniesitee et 14
BAB IIIl KERANGKA KONSEP.........iinrinrisninininsessesssnssssssssisssssssssssesses 23
A, Kerangka TeOTI....ccueeruiiiiieriieeiieciie ettt ettt ettt aeebee e eneeas 23
B. Penjelasan Kerangka TeOTT ......ccccevvieiiiiiiiiniiiiiieiiecieeiee e 24
BAB IV METODE PENELITIAN ...ciiiiniininicssnicsssncsssnessssrcssssscsssssssssssssnns 25
A. Rancangan Penelitian...........cccooviiiiiiiiiiiiiienie e 25
B. Lokasi dan Waktu Penelitian ..........cccocevieniniinieniiieiieieciencceeeeee 25
C. Populasi dan Sampel Penelitian ...........ccceevieviiiiienieniieieeieeie e 25
Lo POPULAST ..t e 25

2. Kriteria inklusi dan eksKIUSI........cccoecerieniniiinieniiieieeeeee 25

3. SAMPEL i e et 26
D. Definisi Operasional...........cccceerieiiieriieriiieniieeie et eiee e eeee e ens 26
E. Prosedur Penelitian...........cocooeiiiiiiinieiiinienieeeeeeeeeee e 27
1. Langkah-langkah penelitian ............cccccoevuiiiiiniiiiniiniieieeieeeeee e 27

2. Kualifikasi dan jumlah tenaga yang terlibat pengumpulan data ............ 27
3. Pengumpulan data ...........ccoooiieiiiiiiiiiie e 27

4. Teknik pengumpulan data ..........ccocceeviieiieniieniecieeee e 28



F.  Analisis Data ......cccooiiviiiiiiiiiieeeeeeeeee e 28
BAB V HASIL PENELITIAN ...ccoveninnnnnensnisaissississessssssssssssssssssssssssssssssssssses 29
A. Gambaran Umum Lokasi Penelitian .............ccecvevviieiieniiiinieniieieeeeee, 29
B, Hasil Penelitian .........ccceevuiriiriiiiiiienieeieeeeeeee e e 29
C. AnalisisS Data........cooiiiiiiiiiiieiceee e 30
BAB VI PEMBAHASAN.....cuiiiiinininsinsenssnssississississessssssssssssssssssssssssssssossossses 37

A. Hasil sitogenetik menunjukkan adanya kelainan jumlah atau struktur
kromosom dan mosaikKiSMme. ..........cccoeruiriririeiiiiiieneneneeeeeeeeee e 37

B. Hasil sitogenetik tidak menunjukkan adanya kelainan jumlah atau struktur

KIOMOSOM. ...ttt sttt sttt 40
BAB VII KESIMPULAN ....coiiviiierinrinsensnnssnsssssississsssessssssssssssssssssssssssssssssssssses 42
AL KeSIMPUIAN ..ottt e 42
B. SAran....cocoooiii e 42
DAFTAR PUSTAKA .....cuuittiteininensnnnsnesnissecssisssssesssissssssessssssssssessassssssssssseans 43



DAFTAR GAMBAR

Halaman
Gambar II.1 Proses penentuan dan perkembangan jenis kelamin.............ccccecueneeee 5
Gambar I1.2 Tipe-tipe hipoSpadia .......cccceeevieririiiieniieiieie et 6
Gambar I1.3 Morfologi KromoSOm...........cceevieriiiiieniieiieeieeieeeie et 13
Gambar I1.4 Kromosom NOrmal ..........coceevirieniiniiiiinieieeienceeeeeescee e 14
Gambar I1.5 Kariotipe pasien laki-laki dengan sindrom Down............cccceeenneene. 16
Gambar I1.6 TiPe INVETIST...cc.eeiiieiieeiieiiie ettt ettt ens 18
Gambar I1.7 Tipe DeLeSi....cc.eevuieiiieeiieiiecieeieeeie ettt ens 19
Gambar I1.8 Tipe DUPIIKAST ..ccueeevieeiieiieiiieiieeie ettt 20
Gambar I1.9 Kromosom X Berbentuk Cincin.........ccecueveevierienienenienceniecienene 21
Gambar II. 10 Tipe ISOKIOMOSOM ......cccuveriieiiiiiieiieeie et ns 21
Gambar II1.1 Kerangka KONSEP .......ceevieiiieriiiiiieiieeiieiieeie et 23
Gambar V.1 Distribusi hasil analisis sitogenetika ............ccccceevvereiienieniieeniennnane 31

Gambar V.2 Distribusi kariotip pasien dengan kelainan jumlah kromosom pada
Disorder of Sex Development ..............c..ccceeceeeeeeecvenceeeiiesieeennn. 32

Gambar V.3 Distribusi kariotip pasien dengan kelainan struktur kromosom pada

Disorder of Sex Development ..............c.ccceeceevceeeciesceneiienieeenns 32
Gambar V.4 Laki-laki 9 bulan dengan hipospadia............cccceevieriiienieniiiiniennnns 33
Gambar V.5 Perempuan 15 tahun dengan pubertas terhambat, hasil ................... 33

Gambar V.6 Perempuan 20 tahun dengan Pubertas terhambat dan short stature34
Gambar V.7 Laki-laki 20 tahun dengan ginekomastia...........cccceeeveevveniiiniennnnne 34

Gambar V.8 Perempuan 2 bulan dengan hipospadia dan skrotum bifidum.......... 35

X1



Gambar V.9 Laki-laki 1 tahun dengan Kriptorkidisme

X1l



DAFTAR TABEL

Halaman
Tabel II.1 Kejadian Kromosom Seks DSD. .......cccccceiiieiiieniienieiieeieeeeeeeiene 10
Tabel I1.2 DSD yang disebabkan oleh kelainan gen ..........ccccooceeveriiinienincnnnne. 11
Tabel IV.1 Definisi Operasional ............ccceerieriienieiiieiieeie et 26
Tabel V.1 Hasil Sitogenetika pasien Disorder of Sex Developmenit..................... 30

xiii



CAH

DSD

TDF

SRY

TS

FSH

SHOX

DAFTAR SINGKATAN DAN SIMBOL

Halaman
Congenital Adrenal HIperplasia ...............ccccoeeevevieeecueenieniieenieaneeenn 1
Disorder of Sex Development .............ccoccueevceeecieecienciieiieeieeeeeeeeeee 1
Testes Determining FACIOT ..........coouvouiiiiiiiiiiiisiiiieiesiee et 4
Sex Determining ReGION Y .......cccoeevueeeiuieiiiieeiiieeeiee e eieeeee e 8
Klinefelter SINAdrom................ccoecieoiieciiniieiiieeieeeeee e 9
TUFNET SIAAVOM ...ttt 9
Follicle Stimulating HOVMONE ............cccoeeveviieiieiieeiieeieeie e, 23
Short Stature HOMEODOX..............cccceeveeciniiiiiiiiieiieienieesieeieseean .38

X1V



