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ABSTRAK

PENGETAHUAN TENTANG SKRINING PRANIKAH DAN
KONSELING GENETIK THALASSEMIA PADA MAHASISWA
PROGRAM STUDI PENDIDIKAN DOKTER FAKULTAS
KEDOKTERAN UNIVERSITAS SRIWIJAYA

(M Naufal Asyraf W, 06 Desember 2024, 81 Halaman)
Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya

Latar Belakang: Thalassemia adalah penyakit genetik dengan prevalensi tinggi di
Indonesia. Pencegahan melalui skrining pranikah dan konseling genetik diperlukan
untuk mengurangi prevalensi penyakit ini. Sebagai calon tenaga medis, mahasiswa
kedokteran diharapkan memiliki pengetahuan yang adekuat mengenai skrining
pranikah dan konseling genetik untuk mendukung pencegahan thalassemia.
Penelitian ini bertujuan untuk mengidentifikasi pengetahuan mahasiswa Program
Studi Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya mengenai
Skrining Pranikah dan Konseling Genetik Thalassemia.

Metode: Penelitian ini merupakan penelitian deskriptif observasional dengan
desain studi cross-sectional. Sampel merupakan mahasiswa program studi
pendidikan dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya yang memenuhi
kriteria inklusi dan diambil dengan menggunakan teknik stratified random
sampling. Instrumen pada penelitian ini adalah Kuesioner Pengetahuan terhadap
Skrining Pranikah dan Konseling Genetik Thalassemia.

Hasil: Hasil penelitian menunjukkan mahasiswa yang memiliki pengetahuan
adekuat (74,5%). Persentase pengetahuan adekuat pada angkatan 2021 (80,2%),
2022 (70,9%), 2023 (72,4%). Didapatkan pada perempuan (79,9%), pada laki- laki
(61,3%). Dengan Riwayat Keluarga (100%), tanpa riwayat keluarga (74,3%).
Dengan riwayat interaksi (85,7%), tanpa riwayat interaksi (73,9%).

Kesimpulan: Mahasiswa program studi pendidikan dokter Fakultas Kedokteran
Universitas Sriwijaya memiliki pengetahuan adekuat terhadap Skrining Pranikah
dan Konseling Genetik Thalassemia.

Kata Kunci: Thalassemia, Skrining Pranikah, Konseling Genetik, Mahasiswa
Kedokteran, Pengetahuan



ABSTRACT

KNOWLEDGE TOWARDS PREMARITAL SCREENING AND
GENETIC COUNSELING FOR THALASSEMIA AMONG
MEDICAL STUDENTS OF THE FACULTY OF MEDICINE,
SRIWIJAYA UNIVERSITY

(M Naufal Asyraf W, 06 Desember 2024, 81 Pages)
Faculty of Medicine Sriwijaya University

Background: Thalassemia is a genetic disorder with a high prevalence in
Indonesia. Prevention through premarital screening and genetic counseling is
essential to reduce the prevalence of this disease. As future medical professionals,
medical students are expected to possess adequate knowledge about premarital
screening and genetic counseling to support thalassemia prevention. This study
aims to identify the knowledge of medical students at the Faculty of Medicine,
Universitas Sriwijaya, regarding Premarital Screening and Genetic Counseling for
Thalassemia.

Methods: This research is a descriptive observational study with a cross-sectional
design. The sample consisted of medical students from the Faculty of Medicine,
Universitas Sriwijaya, who met the inclusion criteria and were selected using
stratified random sampling. The research instrument was a Knowledge
Questionnaire on Premarital Screening and Genetic Counseling for Thalassemia.

Results: The findings showed that 74.5% of students had adequate knowledge.
Adequate knowledge was found among 2021 (80.2%), 2022 (70.9%), and 2023
(72.4%) cohorts. Female students showed a higher percentage (79.9%) compared
to males (61.3%). Students with a family history had 100% adequate knowledge,
while those without a family history had 74.3%. Those with interaction history
scored 85.7%, compared to 73.9% for those without interaction history.

Conclusion: Medical students at the Faculty of Medicine, Universitas Sriwijaya,
possess adequate knowledge about Premarital Screening and Genetic Counseling
for Thalassemia.

Keywords: Thalassemia, Premarital Screening, Genetic Counseling, Medical
Students, Knowledge



RINGKASAN

PENGETAHUAN TENTANG SKRINING PRANIKAH DAN KONSELING
GENETIK THALASSEMIA PADA MAHASISWA PROGRAM STUDI
PENDIDIKAN DOKTER FAKULTAS KEDOKTERAN UNIVERSITAS
SRIWIJAYA

Karya tulis ilmiah berupa skripsi, 06 Desember 2024
M Naufal Asyraf W, dibimbing oleh ibu Septi Purnamasari, S.S.T., M.Bmd dan ibu
Rara Inggarsih, S.S.T., M.Kes

Program Studi Pendidikan Dokter, Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya
XVIII + 81 Halaman, 11 Tabel, 3 Gambar, 9 Lampiran

Thalassemia adalah kelainan darah yang diwariskan secara autosomal resesif dan
memiliki prevalensi tinggi di Indonesia. Penyakit ini memberikan dampak yang
signifikan pada kualitas hidup penderitanya, sehingga pencegahan menjadi langkah
yang sangat penting. Salah satu strategi utama adalah melalui skrining pranikah dan
konseling genetik, yang bertujuan untuk mendeteksi risiko genetik pada pasangan
yang akan menikah. Sebagai calon tenaga medis, mahasiswa kedokteran memiliki
peran penting dalam mengedukasi dan melakukan pencegahan thalassemia di
masyarakat. Penelitian ini bertujuan untuk mengetahui tingkat pengetahuan
mahasiswa Program Studi Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran Universitas
Sriwijaya mengenai skrining pranikah dan konseling genetik thalassemia.

Penelitian ini menggunakan metode deskriptif observasional dengan desain cross-
sectional. Sampel terdiri dari mahasiswa kedokteran Universitas Sriwijaya yang
memenubhi kriteria inklusi dan diambil dengan teknik stratified random sampling.
Pengumpulan data dilakukan menggunakan kuesioner yang mengukur tingkat
pengetahuan mengenai skrining pranikah dan konseling genetik thalassemia.

Sebagian besar mahasiswa (74,5%) memiliki pengetahuan yang adekuat tentang
skrining pranikah dan konseling genetik thalassemia. Pengetahuan tertinggi
ditemukan pada mahasiswa angkatan 2021 (80,2%), diikuti oleh angkatan 2023
(72,4%) dan angkatan 2022 (70,9%). Mahasiswa perempuan memiliki persentase
pengetahuan adekuat yang lebih tinggi (79,9%) dibandingkan laki-laki (61,3%).
Selain itu, pengetahuan lebih baik ditemukan pada mahasiswa yang memiliki
riwayat keluarga dengan thalassemia (100%) dan mahasiswa dengan interaksi
langsung terhadap pasien thalassemia (85,7%).

viii Universitas Sriwijaya



Sebagian besar mahasiswa Program Studi Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran
Universitas Sriwijaya secara umum memiliki pengetahuan yang baik mengenai
skrining pranikah dan konseling genetik thalassemia.

Kata Kunci: Thalassemia, Skrining Pranikah, Konseling Genetik, Mahasiswa
Kedokteran, Pengetahuan
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SUMMARY
KNOWLEDGE TOWARDS PREMARITAL SCREENING AND GENETIC
COUNSELING FOR THALASSEMIA AMONG MEDICAL STUDENTS OF
THE FACULTY OF MEDICINE, SRIWIJAYA UNIVERSITY

Scientific Paper in the form of Skripsi, 06 Desember 2024

M Naufal Asyraf W, supervised by Septi Purnamasari, S.S.T., M.Bmd and Rara
Inggarsih, S.S.T., M.Kes

Medical Science Department, Faculty of Medicine, Sriwijaya University

XVIII + 81 Halaman, 11 Tabel, 3 Gambar, 9 Lampiran

Thalassemia is an autosomal recessive inherited blood disorder with a high
prevalence in Indonesia. The disease significantly affects the quality of life of those
who suffer from it, making prevention crucial. One of the main preventive strategies
is premarital screening and genetic counseling, which aim to detect genetic risks in
couples planning to marry. As future healthcare providers, medical students play an
essential role in educating the community and preventing thalassemia. This study
aims to assess the knowledge level of medical students at Universitas Sriwijaya
about premarital screening and genetic counseling for thalassemia.

This research is a descriptive observational method with a cross-sectional design.
The sample included medical students from Universitas Sriwijaya who met the
inclusion criteria and were selected using stratified random sampling. Data
collection was conducted through questionnaires measuring knowledge about
premarital screening and genetic counseling for thalassemia.

The findings revealed that the majority of students (74.5%) had adequate
knowledge about premarital screening and genetic counseling for thalassemia. The
highest knowledge level was found in the 2021 cohort (80.2%), followed by the
2023 cohort (72.4%) and the 2022 cohort (70.9%). Female students showed a higher
percentage of adequate knowledge (79.9%) compared to male students (61.3%).
Additionally, better knowledge was observed among students with a family history
of thalassemia (100%) and those with direct interaction with thalassemia patients
(85.7%).

Overall, most medical students at Universitas Sriwijaya demonstrated good
knowledge about premarital screening and genetic counseling for thalassemia.

Keywords: Thalassemia, Premarital Screening, Genetic Counseling, Medical
Students, Knowledge
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BAB 1
PENDAHULUAN

1.1 Latar Belakang

Thalassemia adalah penyakit hemolitik kronis yang diwariskan secara
autosomal resesif. Penyakit ini ditandai dengan penurunan atau ketidakmampuan
pembentukan salah satu rantai globin, seperti rantai globin a, B, atau rantai globin
lainnya yang menyusun molekul hemoglobin  manusia.!?Thalassemia
diklasifikasikan berdasarkan rantai globin yang terganggu, dengan dua jenis yang
paling umum, yaitu thalassemia o dan thalassemia 3. Thalassemia o terjadi akibat
kekurangan sintesis a-globin, sementara thalassemia 3 disebabkan oleh kekurangan
sintesis B-globin.?

Menurut World Health Organization (WHO), 80 hingga 90 juta orang, atau
sekitar 7% dari populasi global, menderita thalassemia. Mayoritas dari penderita
thalassemia ini hidup di negara berkembang. Indonesia adalah salah satu negara
yang berada di jalur Sabuk Thalasemia dengan tingkat thalassemia yang tinggi.
Menurut data yang dikumpulkan oleh Kementerian Kesehatan Republik Indonesia,
ada 10.531 kasus thalassemia di Indonesia pada tahun 2019, dan diperkirakan ada
sekitar 2.500 bayi yang dilahirkan dengan kondisi ini setiap tahun.*?

Pembawa thalassemia paling banyak ditemukan di Palembang dengan
angka 9%, diikuti oleh Makassar sebesar 8%, dan di Jawa berkisar antara 6-8%.
Berdasarkan data dari Lembaga Biologi Molekuler Eijkman, angka kejadian
thalassemia o di Indonesia berkisar antara 2,6-11%, dengan sebagian besar kasus
terdeteksi di Pulau Sulawesi, terutama pada suku Bugis dan Kajang. Sementara itu,
thalassemia [} tercatat dengan prevalensi sekitar 3-10% di Indonesia. Pembawa sifat
thalassemia B paling sering ditemukan di Pulau Sumatera, dengan angka sekitar
10%. Angka ini lebih tinggi dibandingkan dengan daerah lain yang lebih padat
penduduk, seperti Pulau Jawa, di mana prevalensi pembawa sifat thalassemia

mencapai 5% dari total populasi.®
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Pengobatan thalassemia yang ada saat ini belum mencapai tingkat
penyembuhan total dan memerlukan biaya yang sangat tinggi, terutama untuk
transfusi darah seumur hidup dan kelasi besi. Oleh karena itu, pencegahan
thalassemia menjadi sangat penting untuk mengurangi beban penyakit ini.*

Salah satu metode paling efektif dalam mencegah penyakit turunan,
kelainan bawaan, dan penyakit genetik, termasuk thalassemia, adalah melalui
skrining pranikah dan konseling genetik.”® Skrining pranikah adalah program
pemeriksaan yang bertujuan untuk membantu menegakkan diagnosis, menangani
gangguan atau kelainan yang sebelumnya tidak diketahui, serta mencegah risiko
pewarisan penyakit kepada keturunan. Melalui skrining pranikah, kondisi individu
dapat diketahui secara menyeluruh, sehingga dapat mencegah atau meminimalkan
terjadinya kelainan bawaan seperti thalassemia.’'°

Selain skrining pranikah, diperlukan juga adanya konseling genetik sebagai
tahap konsultasi lanjutan. Konseling genetik adalah proses komunikasi yang
bertujuan luas untuk memberikan informasi kepada individu dan keluarga yang
memiliki atau berisiko terhadap gangguan genetik.!! Proses ini merupakan proses
komunikasi yang mencakup penjelasan tentang fakta-fakta medis, peranan faktor
keturunan dalam kondisi-kondisi tertentu, interpretasi dari hasil pemeriksaan, serta
pilihan-pilihan yang dapat diambil."> Dengan demikian, skrining pranikah dan
konseling genetik tidak hanya bermanfaat bagi pasangan yang akan menikah, tetapi
juga bagi kesehatan generasi berikutnya.”!°

Pada penelitian terdahulu yang dilakukan di pusat pelayanan kesahatan dan
rumah sakit di negara Qatar menggunakan survey kuesioner, menunjukkan bahwa
pengetahuan dan kesadaran masyarakat Qatar mengenai Skrining Pranikah dan
Konseling Genetik masih rendah, respon yang diterima juga tidak terlalu positif,

dan hanya sedikit masyarakat yang melakukan program tersebut.'3

Penelitian yang
dilakukan di Jeddah pada 3 Rumah sakit pemerintah menunjukkan bahwa
pengetahuan dari masyarakat umum masih terbatas namun sudah ada penerimaan
dari masyarakat mengenai pentingnya Skrining Pranikah dan Konseling Genetik

ini. 14
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Pada penelitian yang dilakukan di Indonesia untuk menilai pengetahuan,
sikap, dan perilaku mahasiswa kedokteran terhadap skrining genetik dan premarital
di kabupaten Banyumas menunjukkan bahwa, pengetahuan responden baik dan
memiliki sifat positif terhadap skrining genetik dan premarital di Banyumas.” Pada
penelitian terkait yang dilakukan di Universitas Padjajaran menunjukkan bahwa
mayoritas remaja disana sudah memiliki pengetahuan yang baik dan sikap yang
positif terhadap skrining pranikah. Namun, informasi komprehensif mengenai
konseling genetik masih sangat diperlukan, terutama mengenai poin-poin
keputusan yang harus diambil setelah mendapatkan hasil tes. Hal ini menunjukkan
pentingnya edukasi yang lebih mendalam dan luas mengenai langkah-langkah yang
perlu diambil setelah hasil skrining genetik diterima, untuk memastikan pasangan
dapat membuat keputusan yang tepat dan terinformasi.'>

Pada penelitian yang menilai tingkat pengetahuan, sikap, dan tindakan
terhadap program pencegahan thalassemia pada mahasiswa kedokteran di
Universitas Muhammadiyah Semarang menunjukkan bahwa mahasiswa memiliki
pengetahuan, sikap, dan tindakan yang baik dalam mendukung pencegahan
thalassemia. Dalam penelitian ini juga menyebutkan bahwa, terdapat hubungan
antara pengetahuan terhadap sikap dan tindakan mahasiswa pada pencegahan
thalassemia. Penelitian ini menunjukkan pentingnya peningkatan pendidikan dan
pengetahuan tentang thalassemia, terutama dalam hal skrining pranikah dan
konseling genetik. Dengan meningkatkan kesadaran dan pengetahuan melalui
program edukasi yang komprehensif, diharapkan mahasiswa kedokteran sebagai
calon tenaga kesehatan dapat berperan penting dalam mengedukasi masyarakat dan
mengurangi prevalensi thalassemia di masa depan.'®

Namun, penelitian yang menilai pengetahuan tentang skrining pranikah dan
konseling genetik, khususnya thalassemia, di Indonesia masih sangat sedikit.
Penelitian lebih lanjut sangat diperlukan untuk memahami sejauh mana mahasiswa
kedokteran memahami pentingnya skrining pranikah dan konseling genetik
thalassemia, yang dapat membantu dalam mencegah terjadinya penyakit
thalassemia pada keturunan. Mengingat Indonesia sendiri khususnya kota

palembang yang termasuk salah satu wilayah dalam sabuk Thalassemia, dengan
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frekuensi gen Thalassemia yang tinggi,* dan sebagai mahasiswa kedokteran yang
akan menjadi dokter kedepannya, mahasiswa kedokteran diharapkan mempunyai
pengetahuan, sikap, dan tindakan yang lebih baik daripada masyarakat pada
umumnya. Mahasiswa kedokteran juga diharapkan bisa memberikan pelayanan
kesehatan dan edukasi yang lebih baik pada masyarakat kedepannya. Khususnya
dalam hal pencegahan penyakit thalassemia dan pelaksanaan skrining pranikah dan
konseling genetik. Harapannya dengan pengetahuan yang baik tentang skrining
pranikah dan konseling genetik thalassemia, mahasiswa kedokteran akan dapat
membantu dalam mencegah terjadinya penyakit thalassemia pada keturunan dan
mengurangi angka kejadian Thalassemia di Indonesia, khususnya di Palembang.
Oleh karena itu peneliti tertarik untuk membahas mengenai pengetahuan tentang
Skrining Pranikah dan Konseling Genetik Thalassemia pada mahasiswa Program
Studi Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya yang berada
di kota palembang.

1.2 Rumusan Masalah
Bagaimana pengetahuan mahasiswa Program Studi Pendidikan Dokter
Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya tentang Skrining Pranikah dan

Konseling Genetik Thalassemia?

1.3 Tujuan Penelitian
1.3.1 Tujuan Umum
Mengidentifikasi pengetahuan mahasiswa Program Studi Pendidikan
Dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya mengenai Skrining Pranikah dan
Konseling Genetik Thalassemia.
1.3.2 Tujuan Khusus
1. Mengidentifikasi pengetahuan mahasiswa Program Studi Pendidikan
Dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya mengenai Skrining
Pranikah dan Konseling Genetik Thalassemia
2. Mengidentifikasi karakteristik sosiodemografi mahasiswa Program Studi

Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran Universitas Sriwijaya.
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3. Mengidentifikasi distribusi pengetahuan mahasiswa PSPD FK Unsri
berdasarkan angkatan, jenis kelamin, riwayat keluarga dengan penyakit

thalassemia, dan riwayat interaksi dengan pasien thalassemia.

1.4 Manfaat Penelitian
1.4.1 Manfaat Teoritis
Hasil dari penelitian ini diharapkan dapat dijadikan gambaran untuk
penelitian lebih lanjut mengenai Skrining Pranikah dan Konseling Genetik
Thalassemia
1.4.2 Manfaat Praktis
Hasil dari penelitian ini diharapkan dapat membantu mengidentifikasi
pengetahuan mahasiswa Program Studi Pendidikan Dokter Fakultas Kedokteran
Universitas Sriwijaya mengenai Skrining Pranikah dan Konseling Genetik
Thalassemia, serta pengembangan dalam kurikulum pendidikan medis.
1.4.3 Manfaat bagi Masyarakat
1. Hasil dari penelitian ini diharapkan dapat berdampak pada peningkatan
kualitas pelayanan kesehatan yang lebih informatif dan lebih baik
khususnya dalam pelaksanaan Skrining Pranikah dan Konseling Genetik
Thalassemia
2. Hasil dari penelitian ini diharapkan dapat memberikan informasi dan
meningkatkan kesadaran pelaksanaan Skrining Pranikah dan Konseling
Genetik Thalassemia untuk deteksi dini risiko penyakit Thalassemia,

sehingga, dapat dilakukan pencegahan dan pengambilan keputusan
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