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ABSTRAK

PROFIL HORMON PADA PENDERITA DISORDER OF SEX
DEVELOPMENT (DSD) DI RSUP DR. MOHAMMAD HOESIN
PALEMBANG

(Rovania Yantinez Quardetta, Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya, 2019,
65 halaman)

Latar Belakang: Disorders of sex development (DSD) merupakan gangguan kongenital
dimana terjadi kelainan dalam perkembangan alat kelamin di tingkat kromosom, gonad
atau anatomi organ kelamin secara atipikal. Penentuan diagnosis DSD tidak hanya
berdasarkan temuan klinis, tetapi juga didapatkan dari beberapa pemeriksaan penunjang
seperti analisa kromosom, tes biokimiawi, radiologi, dan pemeriksaan laboratorium yang
salah satunya berupa pemeriksaan kadar hormon. Pemeriksaan kadar hormon merupakan
ciri khas untuk penilaian fungsi gonadal dan adrenal, serta mengidentifikasi kemungkinan
patogenesis yang mendasari DSD. Pemeriksaan hormon ini sangat bermanfaat untuk
penentuan diagnosis, hamun studi serupa di Indonesia masih sangat minim, sehingga
penelitian ini diharapkan dapat membantu dalam penegakkan diagnosis pada penderita
DSD di RSUP Dr. Mohammad Hoesin Palembang.

Metode: Jenis penelitian yang digunakan adalah penelitian deskriptif observasional
dengan pendekatan cross sectional. Penelitian ini menggunakan data sekunder dari rekam
medik pasien DSD di RSUP Dr. Mohammad Hoesin Palembang yang memenuhi kriteria
inklusi.

Hasil: Dari 22 sampel yang memenuhi kriteria inklusi, hasil yang didapatkan pada
karakteristik demografi usia paling banyak pasien DSD adalah kelompok usia early
childhood (27,3%) dan jenis kelamin terbanyak adalah perempuan (54,5%). Pada data
jenis DSD diperoleh 19 variasi jenis DSD dengan variasi terbanyak adalah salt wasting
CAH (13,6%). Hormon terbanyak yang diperiksa adalah testosteron (17,6%)
Kesimpulan: Pasien DSD di RSUP Dr. Mohammad Hoesin Palembang menunjukkan
pemeriksaan hormonal yang beragam yang menggambarkan pola profil hormon pada 19
variasi temuan klinis organ genitalia.

Kata Kunci: Disorder of Sex Development, DSD, Profil Hormon



ABSTRACT

HORMONE PROFILE OF PATIENTS WITH DISORDER OF SEX
DEVELOPMENT (DSD) IN RSUP DR. MOHAMMAD
HOESIN PALEMBANG

(Rovania Yantinez Quardetta, Faculty of Medicine Sriwijaya University, 2019,
65 pages

Introduction: Disorders of sex development (DSD) is known as congenital abnormality
that shows an abnormal growth of the genitalia by atypical chromosomal, gonadal and
anatomical. The diagnosis itself is taken from not only clinical findings, but also obtained
from a few additional examinations such as chromosome analysis, biochemical tests,
radiology, and laboratory tests; one of which is hormone level test. Hormone levels can
be a characteristic or indicator of gonadal and adrenal function, and can also identify the
possible pathogenesis underlying DSD. Hormone level testing is a very useful diagnostic
tool, but has not been done quite enough in Indonesia. So, this study is expected to help
the diagnosis of DSD patients at RSUP Dr. Mohammad Hoesin Palembang.

Method: This study is an observational descriptive study with cross-sectional design. It
uses secondary data from medical records of patients with DSD at RSUP Dr. Mohammad
Hoesin Palembang, and selected through inclusion and exclusion criteria.

Result: From 22 samples that passes the inclusion criteria, it shows that most DSD
patients are in the age of early childhood (27,3%) dan are mostly females (54,5%). The
data also showed 19 variations of DSD and are majorly salt wasting CAH (13,6%). The
most examined hormone was testosterone.

Conclusion: Patient with DSD in Dr. Mohammad Hoesin Palembang showed the results
of various hormonal tests which described the pattern of hormone profile in 19 variations
of clinical findings of genital organs.

Keywords: Disorder of Sex Development, DSD, Hormone Profile
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DAFTAR SINGKATAN

: Adrenocorticotrophic hormones

: Androgen Insensitivity Syndrome

: Aldo-keto reductase family 1 member C2

: Aldosterone

: Anti-Mullerian Hormone

: Androgen receptor

: Congenital Adrenal Hyperplasia

: Complete Androgen Insensitivity Syndrome
: Chromobox protein homolog 2

: Dosage-sensitive sex reversal, adrenal hypoplasia critical region,
on chromosome x, gene 1

: Dehydroepiandrosterone Sulfate

: Desert hedgehog homolog

: Dihidrotestosteron

: Doublesex and mab-3 related transcription factor 1
: Deoxyxorticosterone

: Disorder of Sex Development

: Estradiol

: Empty Spiracles Homeobox 2

: Fibroblast growth factor 9

: Forkhead Box L2

- Follicle Stimulating Hormone

- Follistatin

: GATA-binding protein 4

: Gonadotropin Releasing Hormone

: Human Chorionic Gonadotrophin

: Hydroxysteroid dehydrogenase

- Insulin-like 3 gene

: Kalium
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LH : Luteinizing Hormone

MAP3K1 : Mitogen-Activated Protein Kinase Kinase Kinase 1
MGD : Mixed Gonadal Dysgenesis

MIS : Mullerian-inhibiting substance

Na > Natrium

NR5A1 : Nuclear Receptor subfamily 5, group A, member 1)
OHP : Hydroxyprogesterone

PBX1 : Pre-B-cell leukemia transcription factor 1

PGD2 : Prostaglandin D2

RSPO1 : R-Spondin 1

SF-1 : Steroidogenic Factor 1 (SF-1)

SHBG : Sex hormone-binding globulin

SOX9 : SRY-box 9

SRD5A2 : Steroid 5 Alpha-Reductase 2

SRY : Sex-determining Region Y

StAR - Steroidogenic acute regulatory protein

TDF : Testis-determining factor

VACTERL : Vertebral defects, anal atresia, cardiac defects, tracheo-
esophageal fistula, renal anomalies, and limb abnormalities.

WNT4 : WNT family member 4 (homo sapiens)

WT-1 : Wilms tumor gene

WWOX18 : WW domain containing oxireductase (18)

BHSD : Beta hydroxysteroid dehydrogenase

AA - 4-androstenedione

X



DAFTAR 1Sl

Halaman
HALAMAN JUDUL .....ooiiiiiiieiieie st i
LEMBAR PENGESAHAN .......ooiiiitcecieeeee e ii
PERNYATAAN ...ttt sttt bbb nneas ii
HALAMAN PERNYATAAN PERSETUJUAN PUBLIKASI .......ccccoevvvinnnnn. iv
ABSTRAK bbb %
ABSTRACT oottt ettt e be e e e et e e testenreereene e vi
KATA PENGANTAR oottt sttt vii
DAFTAR SINGKATAN .ottt viii
DAFTAR ISL ...ttt X
DAFTAR TABEL ..ottt Xii
DAFTAR GAMBAR ..ottt Xiii
DAFTAR LAMPIRAN ...ttt Xiv
BAB | PENDAHULUAN
1.1. Latar BelaKang ........ccccooveieiieiece e 1
1.2, RUMUSAN MaSalah ........ccoovviiiiiee s 2
1.3, Tujuan Penelitian..........ccccoeiieiiiieiee e 2
1.4.1 TUujuan UmMUmM ..o 2
1.4.2. TUJUAN KNUSUS ....ocveiiieiiiccie et 2
1.4, Manfaat Penelitian............ccoooviiiiiie e 2
1.4.1. Manfaat TEONILIS ......ccviieieieieie e 2
1.4.2. Manfaat PraktiS............ccovveriiieiieic e 3
BAB Il TINJAUAN PUSTAKA
2.1. Reproduksi dan SEKS .........ccecvveiieiiiiieseee e 4
2.1.1. Embriologi Organ Genitalia...........ccoceviririeiininieiesc e 4
2.1.2. FISIOIOQI. ..ccviiiieiic ittt 7
2.2. Disorders of Sex Development (DSD).........ccccvvvririinienencneiiieins 14
2.2.1. DEFINISE ..ot 14
2.2.2. EPIAemMIOIOg ..ot 15
2.2.3. Etiologi & Faktor RISIKO ........ccccvevieiiiciiciie e 16
2.2.4, PALOJENESIS ....veeueiieiteite sttt sttt 19
2.2.5. KIASITIKASI....ccuviiiiiieii e 22
2.2.6. DIAGNOSIS ...cvviiiiiiiesie et 24
2.2.7. Perubahan Hormon pada Pasien DSD...........ccccoeevvvcvie e, 26
2.3 Kerangka TeONM .....ccueieieiirie sttt 37
BAB Il METODE PENELITIAN
3.1, JeniS Penelitian ........ccoouiiiiiieice e 38
3.2. Waktu dan Tempat PEnelitian ..........ccccooeiiiininiinieiee e 38
B2 L WaAKLU .c.oviiee sttt 38
3.3 2. TOMPAL ... 38
3.3. Populasi dan Sampel Penelitian ............ccccevviiiiiiicie e 38



3.3 L POPUIBST ... 38

3.3.1.1 POPUIaSE target ......c.oovvevieeieieece e 38

3.3.1.2 Populasi terjangkau............ccoerererieeeienene e 38

3.3.2 SAMPEL ...t 39

3.3.3 Kriteria Inklusi dan EKSKIUSI............cccooviiiiiiniiiiiieeiicnee 39
3.3.3.1 Kriteria INKIUSI .......ccveriieiiiece e 39

3.3.3.2 Kriteria EKSKIUSI .........cccvviiiiiiiiisiecee e 39

3.4. Variabel Penelitian .........ccccoveviiieiiiii e 39
3.5. Definisi Operasional..........c.cccoueieiiiiiiiiiiseeee e 40
3.6. Cara Kerja/Cara Pengumpulan Data ............ccccevveveiieieeie e 40
3.7. Cara Pengolahan dan Analisis Data ...........c.ccoceviveiiieieneninenenns 41
3.8. Kerangka Operasional ...........ccccccevviiiiiciie e 41

BAB IV HASIL DAN PEMBAHASAN

4.1 HASH oo s 42
4.1.1 Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Karakteristik Demografi .42

4.1.2 Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Temuan Klinis................. 43

4.1.3 Distribusi Pasien DSD yang Melakukan Pemeriksaan Hormon
Berdasarkan Temuan KHNIS........ccooviieiriieneee e 45

4.1.4 Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Pemeriksaan Hormon......46

4.1.5 Distribusi Temuan Klinis dengan Pemeriksaan Hormon.......... 46

4.1.6 Distribusi Profil Hormon Berdasarkan Temuan Klinis............. 56

4.2 PembDaNasaN .........ccooiveiiiieiiee e 58
4.2.1 Distribusi Karakteristik Demografi.........c.cccccoovvviiiiiiiiiinenns 58

4.2.2 Distribusi JENIS DSD .......cccuviieiiiiie e 58

4.2.3 Distribusi Pasien DSD dengan Pemeriksaan Hormon .............. 60

4.2.4 Distribusi Profil Hormon Berdasarkan Temuan Klinis............. 40

4.3 Keterbatasan Penelitian .............cccoovoveiiiiiiii i 61

BAB V KESIMPULAN DAN SARAN

5.1 KESIMPUIAN.....cciiiiiiiiiiee e 62
5.2 SAIAN ...ttt 62
DAFTAR PUSTAKA ..ot 64
LAMPIRAN ... ettt bbbttt bbb 66
BIOD AT A e 76

Xi



DAFTAR TABEL

Tabel Halaman
1. Ambigu Genitalia pada Bayi Baru Lahir...........ccccooiiiiiiiincnccce 17
2. KIBSITIKAST DSD ......oiiviiiiiiieieie et 23
3. Tabel Presentasi DSD ..o 25
4. Kriteria DIagnoStiK DSD .........ccoiiiiiiiiiieieie e 29
5. Definisi OPerasional ...........cccvciiiiiiieie e 40
6. Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Karakteristik Demografi.............cc.c...... 43
7. Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Temuan Klinis Pemeriksaan Fisik dan
PENCITIAAN ...ttt bbbttt e bt sr e ne e 44
8. Distribusi Pasien DSD Berdasarkan Jenis DSD dan Temuan Klinis ............. 45
9. Distribusi Temuan Klinis dengan Pemeriksaan HOrmon ............cccccccevevveennen. 46
10. Pemeriksaan HOrmoN TeStOSEION .........ccvevriierieeiesiee e eie e sie e 47
11. Pemeriksaan Hormon Hormon Free T3......ccooviiiiiiene e 48
12. Pemeriksaan HOrmON T3 ......ccoiiiiiiiieieiesie et 48
13. Pemeriksaan HOrmon Free T4 ..o 49
14. Pemeriksaan Hormon T4 Total........ccocoeiveviiiiieee e 50
15. PEMEriKSAaN TSHS.......oiiiiieiecieceee e 50
16. Pemeriksaan Beta hCG Darah ..........cccooeveiiieiiiiiineeeeeee e 51
17. PemerikSaan LH........coooiiiiiiicceee e 52
18. Pemeriksaan FSH.........cooiiiiiiicceee e 52
19. Pemeriksaan HOrmon Progesteron ...........cccevererinenineeieenene e 53
20. Pemeriksaan Hormon EStradiol ............ccoooeiiiiiiiniiieee e 54
21. Pemeriksaan Hormon Prolaktin ... 55
22. Pemeriksaan HOrmon CortiSOl.........cocvviviiieieiie e 55
23. Distribusi Frekuensi Total Pemeriksaan HOrmon...........ccoccvevevveieiiiennennns 56
24. Distribusi Profil Hormon Berdasarkan Temuan KInis ............cccoociiiieennen. 57

Xii



DAFTAR GAMBAR

Gambar Halaman
1. Diferensiasi Duktus Muleri dan WOolIfii ........cccooeviiiiiiiiee e 5
2. Alur Perkembangan Organ Seks Normal ............cccoovveieeie e 6
3. Aksis Hipothalamus — Pituitari — Gonadal ..............ccccooevieie i 7
4. STKIUS IMBNSTIUASI . ....veuveeveesiie ittt ettt sae e nes 9
5. Pengaturan Hormonal pada Siklus Menstruasi. ..........ccccoeeverviininenesiennennns 11
6. Determinasi dan Diferensiasi Seks di Bidang Molekular dan Genetik .......... 20

xiil



DAFTAR LAMPIRAN

Lampiran Halaman

1. Sertifikat EIK......ooiiiiieiee e 64
2. SUrat 1Zin PENEITIAN.......coiiiiieiiecie e e 65
3. Lembar Selesai Penelitian............ccoovoiiiiiiiniiie e 66

Xiv



BAB |
PENDAHULUAN

1.1 Latar Belakang

Disorders of sex development (DSD) merupakan gangguan kongenital
dimana terjadi kelainan dalam perkembangan alat kelamin di tingkat
kromosom, gonad atau anatomi organ kelamin secara atipikal (Purwanti,
2016). Gangguan dalam proses pembentukan organ kelamin ini
menyebabkan ketidaksempurnaan fungsi organ kelamin.

Persentase kelahiran hidup di dunia yang dicurigai mengalami DSD
kurang lebih mencapai sekitar 1%-2% (Moshiri et al., 2012). Mengingat
kompleksitas penyakit ini, pasien-pasien DSD memerlukan perawatan di
pusat-pusat medis khusus oleh tim multidisiplin yang terdiri dari dokter-
dokter spesialis pediatrik endokrinologi, urologi anak, radiologi pediatrik,
ahli genetika dan psikolog.

DSD mencakup berbagai macam fenotip atipikal anatomi seksual,
akibat dari kerusakan jaringan yang mengatur perkembangan dan
diferensiasi gonad. Penentuan diagnosis DSD tidak hanya berdasarkan
temuan klinis, tetapi juga didapatkan dari beberapa pemeriksaan penunjang
seperti analisa kromosom, tes biokimiawi, radiologi, dan pemeriksaan
laboratorium yang salah satunya berupa pemeriksaan kadar hormon
(Purwanti, 2016). Pemeriksaan kadar hormon merupakan ciri khas untuk
penilaian fungsi gonadal dan adrenal, serta mengidentifikasi kemungkinan
patogenesis yang mendasari DSD (Z. Juniarto et al., 2016).

Berdasarkan studi terdahulu, hormon yang paling umum diperiksa
pada kelompok penderita DSD adalah hormon-hormon androgen, FSH, LH
dan hCG. Pemeriksaan hormon ini sangat bermanfaat untuk penentuan
diagnosis, namun studi serupa di Indonesia masih sangat minim, salah
satunya adalah penelitian dari Juniarto et al (2016) di Semarang yang

menyatakan bahwa pemeriksaan hormon yang paling informatif adalah LH,



1.2

1.3

1.4

FSH dan testosteron. Di daerah Palembang, belum terdapat penelitian
serupa, maka dari itu penelitian ini bertujuan untuk mengidentifikasi profil

hormon pada penderita DSD di RSUP Dr. Mohammad Hoesin Palembang.

Rumusan Masalah

Bagaimana profil hormon pada penderita DSD di RSUP Dr.
Mohammad Hoesin Palembang?

Tujuan Penelitian

1.3.1 Tujuan Umum

Mengetahui profil hormon penderita DSD di RSUP Dr. Mohammad

Hoesin Palembang

1.3.2 Tujuan Khusus
a. Mengidentifikasi jenis-jenis DSD yang ditemui di RSUP Dr.
Mohammad Hoesin Palembang
b. Mengidentifikasi hormon-hormon apa yang diperiksa pada
pasien DSD berdasarkan jenis DSD di RSUP Dr. Mohammad

Hoesin Palembang

Manfaat Penelitian
1.4.1 Manfaat Teoritis

Penelitian ini diharapkan dapat mendukung teori-teori yang
berhubungan dengan profil hormon penderita Disorder of Sex Development
(DSD) dan dapat dijadikan pembanding untuk penelitian-penelitian
selanjutnya, serta menentukan hormon apa saja yang wajib diperiksa dalam

mendiagnosis DSD.



1.4.2 Manfaat Praktis

Hasil penelitian ini diharapkan dapat menambah pengetahuan petugas
pelayanan kesehatan mengenai pengaruh kadar hormon terhadap kejadian
Disorder of Sexual Development (DSD) dan sebagai dasar penentuan
pemeriksaan hormon pada penderita DSD sehingga dapat menjadi acuan

dalam diagnosis dini dan perencanaan tatalaksana.
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