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Terdiagnosis Kelainan Kongenital:

Apa Yang Dapat Dilakukan?

Ernawati
Divisi Fetomaternal Dept Obgyn FK Universitas Airlangga
RS. Dr. Soetomo - RS Universitas Airlangga
Surabaya

 Pemeriksaan prenatzl yang berkembang saat ini
~ mempu memberikan informasi yang akurat tentang
L [ondisi janin dalam kandungan sehingga mampu
. mendiagnosis  adanya kelainan bawaan lebih
- dii. Dengan deteksi dini maka diharapkan dapat
dlakukan persiapan pada proses persalinan atau
. ‘erapi pada pada janin untuk mencegah kematian
' fnin dan meminimalkan kecacatan fisik dan mental
. pedz janin yang akan dilahirkan, Namun disisi
lin perkembangan teknologi vyang pesat dalam
pemerikszan prenatal yang belum seimbang dengan
- lemampuan terapi baik dari sisi kemampuan secara
- medis maupun finasial akan memberikan dampak
ek dzn psikososial pada calon orang tua. Sehingga
- seringkali menimbulkan keresahan, kegalauan dan
rsaputus asa dari calon orang tua janin. Pengalaman
oang tua setelah menerima hasil pemeriksaan
. prenatal dipengaruhi banyak faktor antara lain faktor
| individu, tingkat pemahaman orangtua, adanya akses
| lonseling genetik, tersedianya fasilitas kesehatan
veng dapat merawat kelainan bawaan tersebut dan
_ tersedianya fasilitas aborsi jika memang kelainan
- tersebut mempunyai prognosa yang buruk.

Klinisi yang bekerja pada area ini harus
 mempunyai tanggung jawabh yang profesional untuk
| memberikan informasi yang akurat terkait kelainan
- bawaan yang ditemukan, memberi dukungan pada
~ dlon orang tua dengan berkomunikasi yang efektif
. tentang kelainan yang ditemukan dan mampu
~ memberikan alternatif pilihan terapi yang dapat
 diakukan dan meramalkan prognosa dari kelainan

tersebut sehingga diagnosa kelainan bawaan tidak

hanya menimbulkan keresahan orangtua namun
~ juga memberi solusi penyelesaian. Karena tidak
semua kelainan bawaan dapat diterapi maka setelah
- mampu melskukan pemeriksaan  prenatal dan
mampu membuat diagnosa adanya kelainan bawaan
- yang skurat maka dokter harus mampu memberikan
terapl vang optimal sesuai dengan fasilitas dan
kemampuan vang dimiliki dan mencegah kecacaten
- yang lebih parah atau kerugian yang lebih besar,
- misalnya melakukan terapi yang tidak perlu pada

lelzinan yang besifat letal.

Hal yang harus dilakukan setelah mendiagnosis

kelainan bawaan antara lain
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=  Memberikan informasi tentang kecurigaan
kelainan bawaan dan memberikan kepastian
diagnosa dan menjelaskan alternatif terapi
terhadap kelainan yang ditemukan

o Melakukan komunikasi yang efektif dan
mencegah terjadinya shock dan stres pada
orang tua akibat informasi yang diberikan

= Merujuk pada fasilitas, dokter subspesialistik
., 2hli genetik, konselor, fasilitas aborsi jika
terdiagnosa kelainan yang letal serta layanan
perinatal paliatif yang mampu menangani
kelainan bawaan yang ditemukan
Kemampuan bertahan hidup pada berbagai

kelainan bawaan dipengaruhi jenis kelainan bawaan

dan jumlah kelainan bawaan yang terjadi. Pada

penelitian tentang survival rate selama 20 th pada

kelainan bawaan didapatkan :

* Jenis kasus yang bertahan hidup dalam 1 th

pertama

— Anencephaly and bilateral  renal
agenesis maortalitas neonatal 100 %- -
Arhinencephaly/holoprosencephaly,
common arterial trunk, hypoplasic left
heart, Patau’s syndrome, and Edwards’
syndrome mortalitas 50% dalam 1 th
pertama

- Pada kasus dengan survival rate rendah
dan kelainan kongenital berat maka
pertimbangan  terminasi  kehamilan
dapat ditawarkan pada pasien.

e Kasus dengan 100% survival rate pada 10 th
pertama kehidupan :
— Choanal atresia, bladder exstrophy/
epispadia, polydactyly, syndactyly,
several limb  anomalies, fragile X
syndrome, Marfan’s syndrome, Poland’s
syndrome, Russell-Silver syndrome, and
Stickler syndrome
s Kasus dengan survival rate < 100% dalam 10 th
pertama
—  Down syndrome survival rate 83.9%
-~ Kelainan sistem cardiovascular survival
rate 71% to 88-2% dalam 1 th pertama
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dan 74-7% to 76-9% pada 5 th pertama.
Pada VSD survival rate mencapai 91.7%
pada 20 th pertama.
=~ Spina bifida survival rate 80.9% , spina
bifida hydrocephalus  64%
kelainan traktus urogenital survival rate
92-6% pada 1th pertama 88-8% pada
5 th pertama dan 68-8% pada 1 pertama
67-2% dan 5 th pertama jika kelainan
hanya pada traktus urinarius saja.
—  Kelainan pada tr digestive survival rate
97% pada 1 th pertama
Dengan memperhatikan survival rate ini kita bisa
memperkirakan kemungkinan daya tahan hidup
dan pertimbangan terminasi pada kasus yang letal,
dan mempertimbangkan terapi yang optimal pada
kasus yang mempunyai survival rate tinggi sehingga
didapatkan hasil yang optimal dan mencegah
kematian janin serta mencegah kecacatan ficik dan
mental yang lebih parah.
Jenis terapi pada kelainan bawaan :

dengan

Gene therapy

Terapi dengan menggantikan gen vang hilang atau
mengalami kelsinan miszalnya pada kasus Sévere
combined immunodeficiency diseases {SCID)

Enzyme replacement therapy

Terapi enzim pada kelainan gen yang memproduksi
enzim tertentu misal Gaucher disease.

Terapi Prenatal

Beberapa kelainan bawaan dapat dilakukan operasi
sebelum lahir misalnya obstruksi pada tr urinarius
Janin dapat dilakukan diversi dengan pemasangan
pigtail, hidrothorax dapat dilakukan shunting dengan
pemasangan pigtail.

Persiapan Persalinan

Dengan mengetahui kelainan bawaan saat prenatal
maka kita bisa melakukan persiapan persalinan
dengan lebih optimal sehingga mencegah tindakan
yang tidak perlu misal persalinan sesar emergency
pada lasus kelainan bawaan vang bersifat letal.
Diagnosis pranatal dapat mengurangi operasi sesar
emergensi sebesar 50% ( )

Pembentukan tim operasi

Pada kasus kelainan bawaan yang mempunyai

survivalrate tinggidan memungkinkandikoreksimaka.‘
diperlukan suatu tim yang menangani tergantung
dari jenis kelainan yang didapatkan. Tim ini biasanyz
terdiri dari tim dokter obgyn, neonatologi, bedsh
anak, anestesi, jantung anak. sehingga penanganan
dari kelainan bawaan diperlukan rumah sakit yang'
mempunyai dokter ahli tersebut dan mempunyzl
fasilitas kamar operasi dan NICU yang memadsl
untuk perawatan kasus tersebut.
Persiapan Operasi :

Pada kasus kelainan traktus gastrointestin :
(misal gastrochisis, omphalochele,  herni,
diphragmatika), dapat disiapkan operasi eieku‘r:_‘
dengan persiapan double set up dengan tim beda |
anak dan anestesi sehingga bila saat persalinan
terdapat komplikasi maka setelah bayi Jahir-.-:
disiapkan operasi emergency untuk bayinya untuk d
penutupan abdomen atau pemasangan ventiaty
bila bila terjadi distres nafas. Persiapan obat-obatan
juga sangat penting pada saat persiapan persalinan
misalnya pada kasus kecurigaan kelainan Jantung_':
bawaan maka mungkin diperlukan obat khusus i
yang harus diberikan segera setelah bayi lahir yang 1‘
kadang tidak selalu tersedia. Persiapan operasi dai
obat-obatan ini harus dibicarakan oleh tim sebelun
perkiraan persalinan atau pada sast penemuan-_
kasus.

Kesimpulan: : i
Hal yang harus dilakukan setelah menmagnosu e
kelainan bawaan antara lain : j
®  Mengenali jenis kasus apakah letal arau'.:;'
mempunyai survival rate yang ting g|
sehingga sehingga dapat memhenkan
informasi  kepastian  diagnosa dan
menjelaskan  alternatif terapi terhadap 3
kelainan yang ditemukan .'.;
®  Melakukan komunikasi yang efektif dai
mencegah terjadinya shock dan stres padi | |
orang tua akibat informasi yang diberikan. i
*  Merujuk pada fasilitas,  dokter |
subspesialistik , ahli genetik, konselo ﬁ.
fasilitas aborsi jika terdiagnosa kelainan |
yang letal serta layanan perinatal paliatif
yang mampu menangani kelainan bawaan
yang ditemukan -
Membentuk tim penanganan dan mempersiapkan
persalinan/ operasi, obat-obatan yang diperlukan
sesuai dengan jenis kasus yang dihadapi.
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