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RINGKASAN

Kasus perawakan pendek berpaut kromosom X (SEDT, Spondylo-Epiphyseal
Displasia Tarda) di Kedurang telah diteliti oleh Sumiyati (2006), Purnamasari (2006),
Hemani (2006), dan penelitian ini merupakan tindak lanjut yang bertujuan untuk; (1)
mengidentifikasi perubahan morfologi dan anatomi pertulangan dan tipografi anatomi
posisi organ-dalam akibat pemendekan ruas vertebra penyandang SEDT dengan
teknik radiologi dan ultrasonografi (USG), (2) mengidentifikasi petanda molekular
bagi penyandang SEDT melalui Western blotring. (3) melakukan upaya penanganan
dan perbaikan lingkungan penyandang SEDT agar dapat berprestasi serta hidup layak
secata optimal. Tujuan pertama dari ketiga tujuan tersebut menjadi prioritas untuk
diselesaikan pada tahun anggaran 2007, dengan rincian untuk mengetahui;(a) ukuran
hf‘rfrh-q PETIVARCGERS ‘\l '), ! 0 ke g

i novmal, (b latar

i, {ch nrupur si kwcmi
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Kedurang, adapun sampel ialah penyandang SEDT yang bersedia secara sukarelawan
meniadi peabagndys. Sedanckan peobondyy normal dinilih menorat seharan wmpe
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anak/remaja, dewasa, dan dewasa lanjui sesual probandus penyandang SEDT yang
berhasit dihimpun. Dengan alat rootgen (SIEMEN) dilakukan proyeksi kepada
neehandus penvandane SEDT dan normal cehanuak dua kali vaiter nrovekel anrerioe
posierior, untuk membuat foto velebra torakatis dan verichra jumbalis, Dan proyeksi
lateral. untuk membuat foto bagian rangka dada, yaitu: tulang iga dan vertebra
torakalis. Alat USG (Medical SIGMA110/330) digunakan untuk mengetahui
gambaran struktur anatomi hati, limpa, dan ginjal penyandang SEDT dan normal.
Pemerikasan organ menggunakan probe genggam yang diletakkan di atas perut,
kemudian digerakkan ke arah bagian organ target, dan gambaran organ itu akan
mucul pada layar monitor. Alat telah terkalibrasi satuan mm untuk mengukur
langsung organ tersebut dengan membuat garis lurus dari arah superier-inferior atau
bagian terpanjang.

Hasil analisis deskripsi data antropometrik menunjukkan, bahwa; (1)
penyandang SEDT memiliki ukuran vertebra yang nyata lebih pendek (37,39-44,29
%) dibanding dengan kondisi normal, (2) bentuk dada-tong pada penyandang SEDT
adalah penonjolan tulang iga ke arah anterior terbentuk karena pemendekan vertebra
torakalis yang tidak pmpo‘;ional dengan ukuran tulang iga, (3) hati penyandang SEDT
terletak pada posisi wilavah vertebra toraks 3-9 berkembang mendekati normal dan
terkurung dalam ruang yang lebih sempit schingga menghabiskan selumh kapasitas
volume yang ada, (4) limpa pcmanddru: SEDT u,rltuk pa‘ia wulaxah \erlehm foraks
10-11 berkembang proporsional seiaian de
ukuran vertonra
dengan ukuran \c,mhm fun

menderong whuh mc

i

iy

16



toraks 11 hingga vertebra lumbal 3 berkembang mendekati normal schingga tidak
proporsional terhadap keberadaaan vertebra tersebut.

Dapat disimpulkan bahwa penyandang SEDT dari Kecamatan Kedurang,
mengalami perubahan morfologi pertulangan dan tipografi anatomi hati dan ginjal
akibat pemendekan ruas vetebra dan diskus intervetebralis.

SUMMARY

The short stature cases which are linked with X-chromosome (SEDT;
$pondylo-Epiphyseal Displasia Tarda) at Kedurang district have been investigated by
Sumiyati (2006), Purnamasari (2006), Hernani (2006), and then this follow up study
arc aimed (1) to identify the changes of bone morphology and typography of the
inside organs as the effects of veriebrac restriction on suspected SEDT using
radiological and ultrasound graph (USG) techniques, (2) to identify molecular markey
for suspected SEDT through Western blotting methods, (3) to do some efforts for
Improving r.:ualit\' of suspected SEDT life and their optimal participation on the
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Research population is the whole of suspected SEDT at Kedurang district:
meanwhile the saniples are only cooperative persons whom were ready Lo be obiect
(probandus) on completed protocols of the research. The normal persons were
collected in accordant with age categories of the gained samples such as adolescent.
adult, and late adull. The roenigen cquipmem (‘SIFMFN) Wﬂ"i nroicucd WO umes
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applied by moviag the handling probe on the surface of stomach o obtain excelient
picture of the trget organs which could be displayed on the monitor. The apparatus
has been also calibrated to measure {(mm) several necessary lines of the pictures. and
then it could be printed immediately.

The investigation was performed on a period of May-October 2007 at M.
Yunus Public Hospital in Bengkulu City. Results of descriptive analysis of the
anthropometric data revealed that; (1) the vertebrae of suspected SEDT are decreased
significantly (37.39-4429 %) compared to the normal, (2) the cubical chest of
suspected SEDT is anterior protruding of the ribs caused by restricting of the thorax
vertebrae, (3) the liver of suspected SEDT is located in accordant with 5-9 thorax
vertebrae, placed on the whole volume capacity of thorax, and it is predicted to
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develop normally separated from the vertebrae restriction, (4) the spleen of suspected
SEDT is located in accordant with 10-11 thorax vertebrae, placed proportionally with
the volume capacity of thorax, and is assumed to linked with the vertebrae restriction,
(3) the size of ventral part of lumber veriebrae on suspected SEDT are significantly
more thin compared to the dorsal part which is possible related with early hunch-
backed performance in some SEDT persons, (6) the discus intervertebralis of
suspected SEDT are decreased significantly (50-90%) compared to the normal, (7)
the kidney of suspected SEDT is located in accordant with 11 thorax—3 lumbar
vertebrae, placed on the whole volume capacity of lumbar, and it is predicted to
develop normally separated from the vertebrae restriction.

It is should be concluded that the bone morphology and the typography of
liver and kidney on suspected SEDT from Kedurang changes to decrease as the
effects of vertebrae and discus intervertebralis restriction.
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Apa itu SEDT (Spondylo-Epiphyseal Displasia

Tarda)?
E _/‘L: Giri~giri marfologi SEDT, antara lain:
; "' T~ Perawakan pendek rngan (bdak ekstrim),
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Apa penyebab SEDT (Spondylo-Epiphyseal
Displasia Tarda)?
SEDT diseba oleh SEDL di
Eiomosom X paca pea lahgas B35 5 0511 {Bagaen ik 15881
Menurut Sacher dkk. (2001) gen SEDL un mmn THAPF
:lsik ran rn;r::muu bmanuogmmnn badan gol et 'r?;p
untuk pemi kan transport Ji pre in-
m‘ w M‘ mn;m-{gb}lmmn dalam ﬁenuhn gan

umsa

Hasil penelitian pendahuluan di Kedurang,
Bengkulu Selatan

Ditemukan 20 orang anak yang diduga menderita gejala SEDT
di Kecamatan Kedurang dengan indikasi sebagai berikut; (@)
Semua gejala perawakan pendek ringan hanya diderita oleh
anak laki-laki, dan (b) pola pewarisannya yang dilacak pada
silsilah anﬂﬂkRyB quadl m(-mlml pol.n menyllang atau “cris-
cross oleh data dan hasil
analisis silsilah keluarga anak berpemmkan pendek tersobut
(Pumnamasari dkk., 2006).

Data morfologi menunjukkan bahwa anak-anak perawakan
pendek di tidak dapat diide

sampai mereka menjelang dewasa (umur di atas 14 tahun),
sumbu bahan utama tampak pendek, sedangkan anggota
badan (tangan dan kaki) tampak normal. Mereka umumnya
menderita nyeri sendi pada pinggul (Sumiyati dkk., 2006)

Contoh peta silsilah “diduga SEDT” dari Kedurang

yang harus pe dengan
SEDT di yaitu;

(a) strukiur pada
SEDT?

(b) Bagaimana mendeteksi kasus SEDT lebih dini?

(c) Bagaimana usaha mencegah agar frekuensi kasus SEDT dapat
menurun?

(d) Bagaimana upaya hidup layak, meskipun menyandang SEDT?

Penelitian ini dh‘ar.lng untuk memecal asalahan itu, dan
ra operasional bertujuan; t1) Me:miden!ﬁi' si moﬂofmman

anatomi pem.lln (zd)an w

(motecularma.-ksn bagl upaya

pada el ES:EDT dapat
berprestasi serta hidup lmk secara optimal di 'mg:gar
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Target penelitian tahun pertama (2007)

1, Te i anatorms &
radiologi anak-anak p pendek berpaul
(SEDT) di Kedurang, Bengkulu Selatan.

2. Temuan baru mengenai {opografi anatomi posisi organ-dalam
anak-anak penyandang SEDT dengan teknik USG.

ngan analisis
X

Target penelitian tahun kedua (2008)

. gi i petanda molekular marker) bagi anak-
anak SEDT.
2 upaya pada p

. SEDT.

Pelaksanaan penelitian tahun pertama (2007)

a. Mengundang penyandang SEDT dan keluarga ke Bengkulu

b. Pengambilan citra (gambar) rotgen dan USG dari
penyandang SEDT dan kontrol (normal) di RSU Dr.M.Yunus,
Benghkuly

‘©. Hasil analisis data antropometrik penyandang SEDT dan

normal.

Tabel 1. Perbandingan berat badan, tinggi badan, lingkar dada, serta
lingkar perut penyandang SEDT dan Normal

Status | Jumian| Berat | Tinggl | Lingkar | Lingkar
G

sl () | Badan | Badan | Dada | Perut

(Ka) (Cm} €m | (cm)
; Normat 1 00 157.0 o | et
(12= 17 tabum)
1 5 7
P Normal 0.0 1670 800 | €80
(18- 30 tabun)
Nommal | 1 590 1750 58,0 50

Dewanss Lanjut
(730 tahum)

Status Vetchra | lga, (1) Tea, 0 Tgadl)

i = Tf'm';' PL | PL | PL, | Pl | PL | PLJ
VT

pesTyr Eer I I S O ) I O D

(1217 tahum) :

e Normal | 1| 318 | 158] asn | 70| war | e | am

(1530 tabun) ;

Dewnsn Lanjui Normal | 1 30,5 WSl 067 mE| noa ms 093

(530 tabiam) 5 7

Tulang iga
penyandang SEDT
terutama |-5 dan |-7
lebih pendek
{21,75%) dibanding
dengan normal
namun persentase
pemendekan ity
iabir dah dari
yang terjadi pada
vartebra lorakalis
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Tabel 3.a. Proporsi ukuran bagian dorsal (T1; cm) bagian ventral (T2; cm)
terhadap em)

lebar (L; em) vertebra lumbal ke-1, 2, 3, 4, dan § (VL1.5;
probandus penyandang SEDT dan normal

Umar

e
Rumyys
-7
ehve)

Dewnss
e

Tabel 3.b Proporsi ukuran bagian dorsal (T1; cm) bagian ventral (T2; cm)
terhadap lebar (L; cmj vertebra umbal ke-1, 2, 3, 4, dan § (VL1-5; cm) pada.

penyandang SEDT dan normal

Cotmgee | smm | & Verteen bmbd (V1)
(=
via vis
| L o [n [t [n[m [m[m
Ausk ot ss | | 2s ST FESY ERVY PP P I
-
17 taban)
fe— 1 [ Lot [am [ns [wnr o Jazo [ [uns [um
-
Eahun)
Dewa sso | a0 [T ETYI ) FP P
Tanjst
[T e

Tabel 3.b. Proporsi ukuran bagian dorsal (T1; cm) hagian ventral (T2; cm)
3,4, dan § (VL1-6; cm} pada

terhadap lebar (L; cmn) vertebra lumbal ke-1,
probandus SEDTdan normal

Tabel 3.c. Proporsi ukuran bagian dorsal (T1; cm) bagian

ventral
techadap lebar (L; cm) vertebra lumbal ke-1, 2, 3, 4, dan 5 (VL1-5;
penyandang nomal

probandus. SEDT dan

| (T2; cm)
; cm) pada

Goimgas | Summ | ® Vertetm Lambad (VL )
Ve

Vi, [ i,

[ P T P P P

Tabel 4, Perbandingan tebal diskus antara vertebra lumbar
dan persentase pengikisan diskus vetebralis pada
probandus

penyandang SEDT dan normal
S o Dl ) Antarn Vedebrn
Ve 2 Liwl, |tdml, |Ldml, |ldms,
]
(- 17 )
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5 Proporsi ukuran ginjal kanan (RK; cm) lorhadap verebra toraks
riebre lumbal 3 (PUT12-13; & 2 ginjal kit (LR cm) terhadap
ebra toraks 11 - vertebra fumbal 3 (PYT11-L3; cm) pada penyan

) dan lobs
) pada p

® kiri hati
handus

anan hati (RLL
ks 6- (PVT5-9

m)
penyandang SEDT danga

et

e S I

- a0

gl R

B T
Kesimpulan

Dapat disimpulkan bahwa penyandang SEDT
dari Kecamatan Kedurang, mengalami
perubahan morfologi pertulangan dan tipografi
anatomi hati akibat pemendekan ruas vetebrae
dan pengikisan diskus intervetebralis

Target penelitian tahun kedua (2008)
gidenti molekular marker) bag) anak-
anak SEDT
upaya p
SEDT.
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untuk bekeris sama melakukan pensiitian aspek molekuler SEDT. Prof. RV
Thakkes taish mengembangkan petands molekuler SEDLIN beg! SEOT.
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