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ABSTRAK

INSIDENSI DAN GAMBARAN KARAKTERISTIK KLINIKOPATOLOGI
PENYAKIT HIRSCHSPRUNG DI RS MOHAMMAD HOESIN
PALEMBANG PERIODE 2019-2023

Nisrina Qonita Mushaffa
Fakultas Kedokteran, Universitas Sriwijaya

Latar Belakang: Penyakit Hirschsprung (HSCR) merupakan kelainan kongenital
akibat ketiadaan sel ganglion usus yang dapat menyebabkan gangguan motilitas
usus. Terbatasnya data epidemiologi dan informasi terkait HSCR di Indonesia
secara tidak langsung berdampak pada kurangnya kewaspadaan terhadap HSCR.
Hal ini menyebabkan keterlambatan diagnosis dan tata laksana serta tingginya
komplikasi serta mortalitas akibat HSCR. Oleh karena itu, penelitian ini bertujuan
untuk mengisi kesenjangan informasi dengan memberikan data insidensi serta
gambaran karakteristik Kklinikopatologi HSCR di RS Mohammad Hoesin
Palembang dengan harapan dapat berkontribusi dalam peningkatan diagnosis dini
dan tata laksana HSCR.

Metode: Penelitian deskriptif dengan pendekatan cross-sectional dilakukan pada
pasien HSCR kasus baru di RS Mohammad Hoesin Palembang periode 2019—
2023. Data dikumpulkan dari rekam medis dan diolah serta dianalisis dengan IBM
SPSS versi 27.

Hasil: Persentase insidensi HSCR cenderung fluktuatif dengan puncak pada tahun
2020 (2,2%) dalam populasi pasien anak dan pada tahun 2022 (8,9%) dalam
populasi kelahiran hidup. Sebagian besar pasien terdiagnosis pada usia <1 bulan
(40,0%), berjenis kelamin laki-laki (76,7%), memiliki keluhan utama distensi
abdomen (41,1%), ditata laksana dengan prosedur Soave (48,9%), dan mengalami
tipe S-HSCR (74,4%).

Kesimpulan: Penelitian ini menunjukkan pola insidensi HSCR yang fluktuatif
dengan mayoritas pasien terdiagnosis pada usia <1 bulan, berjenis kelamin laki-
laki, memiliki keluhan utama distensi abdomen, ditata laksana menggunakan
prosedur Soave, dan memiliki tipe S-HSCR. Temuan ini menekankan pentingnya
deteksi dini dan penanganan yang tepat guna menurunkan komplikasi dan
mortalitas, serta meningkatkan kesadaran klinis terhadap HSCR.

Kata Kunci: Penyakit Hirschsprung, Kelainan Kongenital, Insidensi,
Karakteristik Klinikopatologi



ABSTRACT

INCIDENCE AND CLINICOPATHOLOGICAL CHARACTERISTICS OF
HIRSCHSPRUNG’S DISEASE AT MOHAMMAD HOESIN HOSPITAL
PALEMBANG PERIOD 2019-2023

Nisrina Qonita Mushaffa
Faculty of Medicine, Universitas Sriwijaya

Background: Hirschsprung's disease (HSCR) is a congenital disorder due to the
absence of colon ganglion cells, resulting in impaired bowel motility. The limited
epidemiological data and information related to HSCR in Indonesia indirectly
impacts the lack of awareness of HSCR. This has led to delayed diagnosis,
improper management and high rates of complications and mortality associated
with HSCR. Therefore, this study aims to bridge the information gap by providing
data of incidence and clinicopathological characteristics of HSCR at Mohammad
Hoesin Hospital Palembang with the goal of contributing to improving early
diagnosis and management of HSCR.

Methods: A descriptive study with cross-sectional approach was conducted on
new cases of HSCR patients at Mohammad Hoesin Hospital Palembang for the
period 2019-2023. Data were collected from medical records and processed and
analyzed with IBM SPSS version 27.

Results: The percentage of incidence of HSCR showed a fluctuating pattern with
peaks in 2020 (2.2%) in the pediatric patient population and in 2022 (8.9%) in the
live birth population. Most patients were diagnosed at <1 month of age (40.0%),
were male (76.7%), had a chief complaint of abdominal distension (41.1%), were
managed with the Soave procedure (48.9%), and had S-HSCR (74.4%).
Conclusion: This study revealed a fluctuating pattern of HSCR incidence with the
majority of patients diagnosed at <1 month of age, male, had a chief complaint of
abdominal distension, were managed using the Soave procedure, and had type S-
HSCR. These findings emphasize the importance of early detection and
appropriate management to reduce complication and mortality, as well as to
increase clinical awareness of HSCR.

Keyword: Hirschsprung’s Disease, Congenital Disorder, Incidence,
Clinicopathological Characteristics
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Penyakit Hirschsprung (HSCR) merupakan kelainan kongenital akibat ketiadaan
sel ganglion di pleksus mienterikus dan submukosa distal usus besar yang dapat
menyebabkan gangguan motilitas usus. Terbatasnya data epidemiologi dan
informasi terkait HSCR di Indonesia secara tidak langsung berdampak pada
kurangnya kewaspadaan terhadap HSCR. Hal ini menyebabkan keterlambatan
diagnosis dan tata laksana serta tingginya komplikasi serta mortalitas akibat
HSCR. Oleh karena itu, penelitian ini bertujuan untuk mengisi kesenjangan
informasi dengan memberikan data insidensi serta gambaran karakteristik
Klinikopatologi HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang dengan harapan
dapat berkontribusi dalam peningkatan diagnosis dini dan tata laksana HSCR.
Penelitian ini merupakan penelitian deskriptif dengan pendekatan cross-sectional
yang melibatkan pasien HSCR kasus baru di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023. Data dikumpulkan dari rekam medis dan dianalisis dilakukan
menggunakan SPSS versi 27. Hasil penelitian menunjukkan bahwa insidensi
HSCR cenderung fluktuatif dengan dengan puncak pada tahun 2020 (2,2%) dalam
populasi pasien anak dan pada tahun 2022 (8,9%) dalam populasi kelahiran hidup.
Mayoritas pasien terdiagnosis pada usia <1 bulan (40,0%), berjenis kelamin laki-
laki (76,7%), dan memiliki keluhan utama distensi abdomen (41,1%). Jenis tata
laksana terbanyak adalah prosedur Soave (48,9%). Sebagian besar kasus
merupakan tipe S-HSCR (74,4%). Secara keseluruhan, dapat disimpulkan bahwa
pola insidensi HSCR bersifat fluktuatif dengan sebagian besar pasien terdiagnosis
pada usia <1 bulan, berjenis kelamin laki-laki, memiliki keluhan utama distensi
abdomen, ditata laksana menggunakan prosedur Soave, dan memiliki tipe S-
HSCR. Temuan ini menekankan pentingnya deteksi dini dan penanganan yang
tepat guna menurunkan komplikasi dan mortalitas, serta meningkatkan kesadaran
Klinis terhadap HSCR

Kata Kunci: Penyakit Hirschsprung, Kelainan Kongenital, Insidensi,

Karakteristik Klinikopatologi
Kepustakaan: 51
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SUMMARY

INCIDENCE AND CLINICOPATHOLOGICAL CHARACTERISTICS OF
HIRSCHSPRUNG’S DISEASE AT MOHAMMAD HOESIN HOSPITAL
PALEMBANG PERIOD 2019-2023

Scientific Paper in the form of Thesis, 17" December 2024

Nisrina Qonita Mushaffa; Supervised by dr. Suly Auline Rusminan, Sp.PA,
Subsp. D.H.B(K) dan dr. Riana Sari Puspita Rasyid, M.Biomed.

Medical Science Department, Faculty of Medicine, Universitas Sriwijaya
XiX + 74 pages, 7 tables, 18 pictures, 7 attachments

Hirschsprung's disease (HSCR) is a congenital disorder due to the absence of
ganglion cells in the myenteric plexus and submucosal plexus of the colon,
leading to impaired colon motility. The limited epidemiological data and
information of HSCR in Indonesia indirectly impacts the lack of awareness of
HSCR. This has resulted in delayed diagnosis and management as well as high
complications and mortality due to HSCR. Therefore, this study aims to bridge the
information gap by providing data of incidence and clinicopathological
characteristics of HSCR at Mohammad Hoesin Hospital Palembang, with the goal
of contributing to the improvement of early diagnosis and management of HSCR.
This study was a descriptive study with cross-sectional approach involving new
cases of HSCR patients at Mohammad Hoesin Hospital Palembang for the period
2019-2023. Data were collected from medical records and analyzed using SPSS
version 27. The results showed that the incidence of HSCR tends to fluctuate with
peaks in 2020 (2.2%) in the pediatric patient population and in 2022 (8.9%) in the
live birth population. The majority of patients were diagnosed at <1 month of age
(40.0%), were male (76.7%), and presented with abdominal distention as the chief
complaint (41.1%). The most common type of management was the Soave
procedure (48.9%). Most of the cases were type S-HSCR (74.4%). In conclusion,
the incidence pattern of HSCR is fluctuating with most patients diagnosed at the
age of <1 month, male, have a chief complaint of abdominal distension, managed
using the Soave procedure, and had type S-HSCR. These findings emphasize the
importance of early detection and appropriate management to reduce
complications and mortality, and increase clinical awareness of HSCR.

Keyword: Hirschsprung’s  Disease, Congenital Disorder, Incidence,
Clinicopathological Characteristics
Citation: 51
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BAB 1

PENDAHULUAN

1.1. Latar Belakang

Penyakit Hirschsprung (HSCR) atau disebut juga dengan megakolon
kongenital merupakan kelainan bawaan berupa gangguan perkembangan sistem
saraf saluran cerna, terutama pada usus, yang ditandai dengan tidak adanya sel
ganglion di area pleksus mienterikus dan pleksus submukosa distal usus besar.
Kondisi ini dapat menyebabkan terganggunya motilitas usus yang dapat berujung
pada penumpukan feses dan pembesaran kolon.'? Berdasarkan panjang segmen
aganglionik, HSCR diklasifikasikan menjadi Short-segment Hirschsprung (S-
HSCR), Long-segment Hirschsprung (L-HSCR), Total Colon Aganglionosis
(TCA), dan ultrashort-segment Hirschsprung.™® Gejala klinis HSCR bervariasi
dan berkaitan dengan panjang segmen aganglionik. Namun, secara umum gejala
yang akan timbul berupa meconium delayed, BAB menyemprot, konstipasi,
distensi abdomen, dan muntah hijau.'?

Secara global, insidensi umum HSCR diperkirakan sekitar 1 kasus di antara
5.000 kelahiran hidup atau 1 kasus di antara 2.000 hingga 8.000 pasien anak. Hal
ini telah dilaporkan secara konsisten di berbagai negara.?* Insidensi HSCR secara
nasional di Indonesia belum terdata dengan jelas dan penelitian terbaru terkait
insidensi HSCR juga masih sangat sedikit. Namun, dengan perkiraan insidensi
umum HSCR, Kementerian Kesehatan RI tahun 2017 memprediksi dari jumlah
penduduk 220 juta jiwa dengan tingkat kelahiran 35 kelahiran per mil, akan lahir
sekitar 1.400 bayi dengan HSCR tiap tahunnya.®

Penyakit Hirschsprung (HSCR) tidak dapat dicegah karena penyebab
pastinya masih belum diketahui secara jelas hingga saat ini. Namun, faktor seperti
mutasi genetik dapat mendukung terjadinya HSCR.® Secara umum, patogenesis
HSCR melibatkan kegagalan prekursor sel ganglion dari neural crest untuk
bermigrasi, berkoloni, dan bertahan hidup di usus selama embriogenesis. Pada

akhirnya, usus tidak memiliki sel ganglion dan kehilangan kemampuan



motilitasnya. Beberapa gen yang berkaitan dengan patogenesis tersebut di
antaranya adalah RET, SEMA3, EDNRB, EDN3, ECE1, NRG1, dan NTN.!

Beberapa faktor lain dapat berperan dalam peningkatan risiko terjadinya
HSCR, seperti jenis kelamin, riwayat asupan nutrisi dan penyakit maternal,
riwayat kelahiran, serta riwayat Down Syndrome.* Risiko terjadinya HSCR
meningkat pada pasien berjenis kelamin laki-laki dengan rasio kejadian pada laki-
laki terhadap perempuan sebesar 4:1. Pasien dengan riwayat penyakit dan gaya
hidup orangtua yang buruk selama masa kehamilan serta riwayat kelahiran
preterm (<37 minggu) dan berat badan lahir rendah (<2500 gram) juga memiliki
risiko terjadinya HSCR yang cukup tinggi.® Riwayat keluarga HSCR dan riwayat
Down Syndrome juga dapat meningkatkan risiko HSCR.*

Penyakit Hirschsprung (HSCR) masih menjadi permasalahan kelainan
kongenital yang cukup serius di negara berpenghasilan rendah dan menengah,
salah satunya Indonesia.” Penyakit ini sebenarnya memiliki angka kematian yang
tidak terlalu tinggi (6,6%-11,8%), tetapi pada negara berpenghasilan rendah dan
menengah, beberapa aspek seperti kurangnya fasilitas kesehatan, permasalahan
sosial dan ekonomi, serta kesenjangan informasi dan data epidemiologi HSCR
menyebabkan angka ini cenderung meningkat, begitupun dengan komplikasinya
yang sering Kkali tidak dapat dicegah sehingga berujung pada kematian.
Komplikasi inilah yang menyebabkan HSCR masih menjadi permasalahan serius
dengan angka mortalitasnya yang mencapai 50-80%.%>7

Salah satu komplikasi serius HSCR yang mengancam nyawa adalah
Hirschsprung-Associated Enterocolitis (HAEC) yang dapat muncul sebelum
penegakan diagnosis HSCR (50% kasus) maupun sesudah proses tata laksana
pembedahan definitif (22% kasus).>*® Komplikasi ini menjadi penyebab
morbiditas dan mortalitas tertinggi HSCR dengan insidensi mortalitas bervariasi
mulai dari 18%, 6-30%, 1-10%, dan 5-50%.%'° Meskipun begitu, komplikasi,
morbiditas, serta mortalitas HSCR masih dapat dikurangi dan dicegah dengan
upaya diagnosis dini dan tepat tata laksana. Upaya ini dapat dilakukan dengan
perbaikan beberapa aspek yang telah disebutkan sebelumnya, salah satunya adalah

kesenjangan informasi dan data epidemiologi HSCR.>’ Oleh karena itu,
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peningkatan informasi dan data terkait HSCR diperlukan agar HSCR dapat segera
didiagnosis serta ditata laksana tanpa perlu terjadi komplikasi dan kematian.
Berdasarkan informasi dan data yang telah disajikan sebelumnya, dapat
ditarik kesimpulan bahwa HSCR merupakan kondisi kegawatdaruratan medis
yang tidak dapat dicegah dan memerlukan diagnosis serta tata laksana segera
untuk mencegah dan mengurangi kemungkinan komplikasi, morbiditas, hingga
mortalitasnya. Peningkatan informasi dan data terkait HSCR dapat menjadi salah
satu sarana untuk mencapai upaya diagnosis dan tata laksana dini pasien HSCR.
Oleh karena itu, penelitian ini dilakukan dengan tujuan untuk mengetahui data
insidensi dan gambaran karakteristik klinikopatologi HSCR di RS Mohammad
Hoesin Palembang periode 2019-2023 berdasarkan usia, jenis kelamin, keluhan
utama, tipe HSCR, dan jenis tata laksana dengan harapan mampu menambah
informasi terkait HSCR sekaligus dapat memberikan gambaran data awal untuk

penelitian selanjutnya.

1.2. Rumusan Masalah
Bagaimana insidensi dan gambaran karakteristik klinikopatologi HSCR di
RS Mohammad Hoesin Palembang periode 2019-2023?

1.3. Tujuan Penelitian
1.3.1. Tujuan Umum

Tujuan umum penelitian ini adalah untuk mengetahui insidensi dan
gambaran karakteristik klinikopatologi HSCR di RS Mohammad Hoesin
Palembang periode 2019-2023.

1.3.2. Tujuan Khusus
Tujuan khusus penelitian ini di antaranya adalah:
1. Mengetahui insidensi HSCR per tahun di RS Mohammad Hoesin
Palembang periode 2019-2023.
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2. Mengetahui distribusi HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023 berdasarkan usia, jenis kelamin, jenis tata laksana,
dan tipe HSCR.

3. Mengidentifikasi keluhan utama pada pasien dengan HSCR di RS
Mohammad Hoesin Palembang periode 2019-2023.

4. Mengetahui distribusi tipe HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023 berdasarkan usia.

5. Mengetahui distribusi tipe HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023 berdasarkan jenis kelamin.

6. Mengetahui distribusi tipe HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023 berdasarkan keluhan utama.

7. Mengetahui distribusi tipe HSCR di RS Mohammad Hoesin Palembang
periode 2019-2023 berdasarkan jenis tata laksana.

1.4. Manfaat Penelitian
1.4.1. Manfaat Teoritis

Hasil penelitian ini diharapkan dapat membantu menambah informasi terkait
insidensi dan gambaran karakteristik klinikopatologi HSCR di RS Mohammad
Hoesin Palembang Periode 2019-2023.

1.4.2. Manfaat Praktis

Manfaat praktis penelitian ini di antaranya adalah:

1. Penelitian ini diharapkan dapat menjadi tambahan informasi terkait
insidensi dan gambaran karakteristik klinikopatologi HSCR di RS
Mohammad Hoesin Palembang Periode 2019-2023 sebagai salah satu
sarana peningkatan diagnosis dini serta tata laksana yang tepat pada
pasien HSCR.

2. Penelitian ini dapat digunakan sebagai sumber informasi awal untuk

penelitian selanjutnya.
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