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ABSTRAK
Latar Belakang: Sindrom Down merupakan penyakit kongenital akibat kelainan pada
kromosom 21. Lingkar kepala yang kecil dan terjadinya keterlambatan perkembangan
merupakan karakteristik dari anak sindrom Down. Lingkar kepala merupakan prediktor
terbaik dalam melihat pertumbuhan dan perkembangan otak. Overekpresi gen trisomi 21
mengubah struktur dan fungsi otak hingga akhirnya mengganggu perkembangan anak.
Tujuan: Mengetahui hubungan lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down.
Metode: Penelitian ini merupakan penelitian observasional analitik retrospektif. Sampel
sebanyak 21 berasal data catatan medis anak sindrom Down RSUP dr. Karyadi Semarang.
Pengambilan data berupa data lingkar kepala manual dan foto x-ray, BB/TB, penyakit jantung
bawaan, status tiroid, dan perkembangan DDST II. Uji statistik dilakukan dengan uji Fisher.
Hasil: Dari uji bivariat Fisher untuk lingkar kepala yang diukur dengan foto x-ray didapatkan
hasil yang bermakna antara lingkar kepala (sefalik indeks) dengan perkembangan sektor
motorik kasar (p<0,001); personal sosial (p=0,028) dan keseluruhan perkembangan
(p=0,012). Sedangkan pada modulus indeks dan lingkar kepala yang diukur secara manual
tidak terdapat hubungan bermakna antara lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom
Down.
Kesimpulan: Terdapat hubungan bermakna antara lingkar kepala (sefalik indeks) dengan
perkembangan anak sindrom Down.
Kata Kunci: sindrom Down, lingkar kepala, sefalik indeks, DDST IL

ABSTRACT
THE ASSOCIATION BETWEEN HEAD CIRCUMFERENCE AND
DEVELOPMENT OF CHILD WITH DOWN SYNDROME.
Background: Down syndrome is congenital disease caused by abnormalities in 21%
chromosome. Small head circumference and developmental delay are characteristics of
children with Down Syndrome. Head circumference is the best predictor of growth and
development of the brain. Overexpression genes on 21* chromosome alters the structure and
function of the brain and eventually interfere with the child's development.
Objective:To analyze the association between head circumference and development of child
with Down syndrome.
Methods: This study was a retrospective observational analytic. Twenty one samples
collected from medical records of children with Down syndrome in RSUP dr. Karyadi
Semarang. Manually and x-ray photo head circumference, BB / TB, congenital heart disease,
thyroid status, and development DDST II were collected in this study. Fisher were used for
statistical analysis.
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Results: Bivariate Fisher test for head circumference which measured by x-ray photograph
showed significant relation between head circumference (cephalic index) and the
development of gross motor sector (p <0.001); personal social (p = 0.028) and general
development (p = 0.012). Besides, for modulus index and manually measured, there were no
significant relationship between head circumference and development of children with Down
syndrome.

Conclusion: There is an association between head circumference (cephalic index) and
development of child with Down Syndrome.

Keywords: Down syndrome, head circumference, cephalic index, DDST II.

PENDAHULUAN

Retardasi mental merupakan masalah global, terutama bagi negara berkembang.
Mengingat sumber daya manusia dengan retardasi mental tidak dapat dimanfaatkan secara
maksimal mereka lebih banyak memerlukan perawatan, bimbingan, dan pengawasan
sepanjang hidupnya. Prevalensi retardasi mental di negara-negara berkembang antara 1-3%
dari total populasi.' Berdasarkan Pusat Data dan Informasi Kementerian Sosial pada tahun
2009 terdapat 249.364 jiwa yang mengalami retardasi mental.?

Retardasi mental merupakan suatu kelainan yang multifaktorial. Salah satu faktor
penyebab dari retardasi mental adalah kelainan kromosom, yang mana kelainan kromosom ini
dapat pula bermanifestasi sebagai suatu dismorfisme akibat embriogenesis yang abnormal.
Anak dengan retardasi mental akan ditemukan beberapa kelainan misalnya perubahan lingkar
dan bentuk kepala seperti yang terjadi pada penderita sindrom Down.’

Sindrom Down merupakan penyakit kongenital yang disebabkan oleh
ketidaknormalan kromosom, akibat adanya kelainan pada kromosom 21 yang dapat berbentuk
trisomi 21, translokasi, atau mosaikisme.* Angka kejadian sindrom Down di seluruh dunia
diperkirakan mencapai 8 juta jiwa dengan frekuensi tinggi terjadi pada anak sindrom Down
yang lahir dari ibu usia tua.” Pada tahun 2006, pusat pencegahan dan kontrol penyakit
menaksir 1 dari 733 kelahiran hidup di Amerika menderita sindrom Down.’ Berdasarkan data
Riset Kesehatan Dasar tahun 2013, penderita sindrom Down menunjukkan kenaikkan 1%
penderita sindrom Down dari semula 0,12% pada tahun 2010 menjadi 0,13% pada tahun
2013.7
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Sindrom Down memiliki manifestasi klinis berupa retardasi mental, karakteristik fisik
yang khas, dan keterlambatan perkembangan. Perkembangan otak anak sindrom Down
mengalami keterlambatan karena terjadinya overekspresi gen, yang berpengaruh pada fungsi
dan struktur otak penderita sindrom Down.® Sehingga menyebabkan pertumbuhan lingkar
kepala melambat pada awal masa anak-anak, tidak jarang didapatkan mikrosefali pada anak
sindrom Down.’

Penelitian dari Wisniewski menunjukkan perkembangan abnormal otak pada anak
sindrom Down mempengaruhi keterlambatan pematangan dan peisciubangan otak."”
Per ° han tersebut juga berpengaruh pada terganggunya daya serap, proses, dan penafsiran
informasi sampai akhirnya perkembangan motorik dan kognitif terhambat.®

Penelitian dari Nyoman menunjukkan adanya hubungan lingkar kepala dengan

10

perkembangan pada bayi usia 0-12 bulan.” Akan tetapi penelitian lain dari Akbari

menunjukkan hasil yang berbeda, dimana tidak ada hubungan yang signifikan antara lingkar

" Atas dasar hal itu, maka perlu

kepala dengan perkembangan pada bayi 4-60 bulan.
dilakukan penelitian lebih lanjut mengenai hubungan lingkar kepala dengan perkembangan
anak terutama pada anak sindrom Down. Sampai saat ini penelitian mengenai hubungan
lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down masih terbatas.

Penelitian ini menggunakan penilaian Development Quotient(DQ) pada Denver
Developmental Screening Test I (DDST II) untuk menilai motorik kasar, motorik halus,
bahasa, dan personalisasi diri anak sindrom Down. Dengan dilakukannnya penelitian ini

diharapkan dapat memberikan informasi tentang hubungan lingkar kepala dengan

perkembangan anak sindrom Down.

METODE

Penelitian ini merupakan penelitian observasional analitik retrospektif. Penelitian ini
dilaksanakan di Instalasi Rekam Medis RSUP Dr Kariadi Semarang. Waktu penelitian
dilakukan pada bulan mei 2015 sampai dengan jumlah sampel terpenuhi. Sampel diperoleh

dengan metode consecutive sampling yaitu berdasarkan kedatangan peneliti dalam mengambil

data sindrom Down di Instalasi Rekam Medis RSUP Dr. Kariadi.
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Sampel dipilih berdasarkan kriteria inklusi-ekslusi : memiliki data pengukuran lingkar
kepala manual dan foto x-ray (sefalik indeks dan modulus indeks), perkembangan anak
dengan Denver Development Stimulation Test (DDST II), dan tidak ada penyakit yang
mempengaruhi fungsi neurologis misalnya meningitis, ensefalitis, meningoensefalitis, dan
cerebral palsy.

Dalam penelitian ini, peneliti menggunakan data manual (pengukuran pita ukur yang
kemudian hasilnya dimasukkan dalam WHO antropometri untuk dinilai standar deviasi) dan
melihat hasil foto x-ray ( sefalik indeks dan modulus indeks). Sedangkan perkembangan anak
sindrom Down peneliti menggunakan Development Quotient skor untuk menilai kemajuan
masing-masing sektor perkembangan. Variabel bebas pada penelitian ini adalah lingkar
kepala anak sindrom Down. Variabel terikat pada penelitian ini adalah perkembangan
(motorik kasar, motorik halus, bahasa, personal sosial) anak sindrom Down. Variabel perancu
pada penelitian ini adalah status gizi, hormon tiroid, penyakit jantung bawaan, dan stimulasi.

Uji hipotesis menggunakan uji Fisher dikatakan bermakna apabila nilai p<0,05.

HASIL
Selama penelitian didapatkan 109 kasus pasien sindrom Down dari tahun 2008-2015.
Dari kasus tersebut, terdapat 85 kasus yang masih terdapat data catatan medis dan 21 catatan
medis memenubhi kriteria inklusi.
Karakteristik subjek penelitian meliputi jenis kelamin dan usia pasien. Karakteristik
subjek penelitian ditampilkan pada tabel 1.
Tabel 1. Karakteristik subjek penelitian

Karakteristik subyek N (%)
Jumlah subjek penelitian 21(100)
Umur (bulan)

Median 12
Jenis kelamin

Laki-laki 14(66,7%)

Wanita 7(33,3%)

Penelitian ini dilakukan pada 21 subjek yang terdiri dari laki-laki 14(66,7%) dan

wanita 7(33,3%). Sedangkan median umur subjek sebesar 12 bulan.
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Tabel 2. Karakteristik lingkar kepala dan perkembangan

Karakteristik N(%)
Lingkar kepala manual
Mesosefal (+2 sampai -2 SD) 10(47,6%)
Mikrosefal (< -2 SD) 11(52,4%)

Lingkar kepala x-ray
a. Sefalik Indeks

Mesosefal 4(19,00%)

Brakhisefal 17(81,00%)
b. Modulus Indeks

Normosefal 14(66,7%)

Mikrosefal 7(33,3%)
Perkembangan Anak Sindrom Down

Delayed (DQ<84) 17(81,00%)

Normal (DQ>84) 4(19,00%)

Dari tabel diatas dapat terlihat bahwa lingkar kepala anak sindrom Down yang
mikrosefal sebanyak 11(52,4%) anak dan mesosefal sebanyak 10 (47,6%) anak. Dari hasil
pemeriksaan foto x-ray pada sefalik indeks anak sindrom down mayoritas brakhisefal
17(81,00%) anak, sedangkan yang mesosefal 4(19,00%) anak. Untuk modulus indeks, anak
sindrom Down masih banyak yang dalam kondisi normosefal yaitu sebesar 14 (66,7%) anak
sedangkan yang mikrosefal 7 (33,3%) anak. Dari hasil pengkategorikan perkembangan,
didapatkan mayoritas mengalami keterlambatan perkembangan sebanyak 17 (81,00%) anak
dan sebanyak 4 (19,00%) anak normal.

Tabel 3. Karakteristik variabel perancu

Karakteristik subjek N(%)
Malnutrisi
Ya 3(14,3%)
Tidak 18(85,7%)
Penyakit jantung bawaan
Ya 13(61,9%)
Tidak 8(38,1%)
Hipotiroid
Ya 15(71,4%)
Tidak 6(28,6%)

441

MMM, Vol. 4 No. 4 Oktober 2015 : 437-446



MEDIA MEDIKA MUDA
Volume 4, Nomor 4, Oktober 2015

EDIA MEDIKA MUDA |
Online : http://ejournal-sl.undip.ac.id/index.php/medico .

Uda Santifa, s Puwuvanti

Dari tabel diatas anak sindrom Down tidak mengalami malnutisi 18(85,7%) adapun
yang mengalami malnutrisi 3(14,3%). Sebanyak 13(61,9%) anak yang menderita penyakit
jantung bawaan dan yang tidak menderita penyakit jantung bawaan sebanyak 8(38,1%) anak.
Sedangkan untuk keadaan hipotiroid, mayoritas anak dalam keadaan hipotiroid sebanyak

15(71,4%) anak.

Tabel 4. Analisis hubungan lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down

Lingkar MK MH PS BH TOTAL
kepala P P p p p
Manual 1.00 0,311 0,635 1,00 1,00
Sefalik 0,000%* 0,148 0,028* 0,053 0,012%*
indeks
Modulus 1,00 0,574 1,00 0,354 1,00
indeks

Keterangan =* Uji Fisher bermakna p=<0.050

Dari uji tersebut didapatkan, hasil pemeriksaan foto x-ray, untuk sefalik indeks
terdapat hubungan yang signifikan antara lingkar kepala dengan perkembangan sektor
motorik kasar (<0,001), sektor personal sosial (0,028), dan total perkembangan (0,012).
Berbeda dengan sefalik indeks, pada modulus indeks dan lingkar kepala yang diukur secara
manual tidak terdapat hubungan yang signifikan antara lingkar kepala dengan perkembangan

anak sindrom Down.

Tabel 5. Analisis hubungan variabel perancu dengan perkembangan anak sindrom Down

Karakteristik subjek P
Malnutrisi 0,489
PJB 0,131
Hipotiroid 0,544

Keterangan = Uji Fisher.
Dari analisi bivariat, variabel perancu tidak memiliki hubungan yang bermakna.
Sehingga dalam penelitian ini tidak ada variabel perancu dan tidak bisa dilanjutkan untuk uji

multivariat.
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PEMBAHASAN

Penilaian standar deviasi lingkar kepala dilakukan dengan cara memasukkan data
lingkar kepala (diukur dengan pita) yang dicatat dari catatan medis RSUP dr. Karyadi ke
aplikasi WHO antropometri. Kemudian dikategorikan berdasarkan standar deviasi. Hasilnya
didapatkan mesosefal sebanyak 10 (47,6%) anak, sedangkan yang memiliki lingkar kepala
mikrosefal 11 (52,4%) anak. Secara umun lingkar kepala anak sindrom Down mayoritas
mikrosefal begitupula penelitian sebelumnya yang dilakukan Handayani yang mikrosefal
yakni 51 (85%) anak sedangkan mesosefal sebanyak 9 (15%) anak.

Dari hasil pemeriksaan foto x-ray didapatkan anak sindrom Down memiliki bentuk
kepala brakhisefal 17 (81,00%). Hal ini sesuai dengan tanda Jakson dan penelitian
sebelumnya yang dilakukan Allanson menyebutkan bahwa brakhisefal merupakan
karakteristik anak sindrom Down.'* Sedangkan modulus indeks/cranial size anak sindrom
Down banyak yang dalam kondisi normosefal 14 (66,7%) berbeda dari literatur anak sindrom
Down yang kebanyakkan mikrosefal.'? Perbedaan terjadi karena dipengaruhi status gizi dalam
penelitian ini status gizi yang normal sebanyak 18 (85,7%) dan faktor stimulasi.

Perubahan lingkar kepala karena pada anak sindrom Down telah terjadi overekspresi
gen trisomi 21 sehingga berpengaruh pada perubahan struktur dan jumlah dendritik, densitas
sinaptik  rendah, pengurangan jumlah neurotransmitter, penundaan mielinisasi, serta
penurunan berat dan volume otak, hingga menyebabkan pertumbuhan lingkar kepala
terganggu.8

Penilaian perkembangan anak didapatkan dari hasil kemampuan anak melakukan
tahapan persektor tes DDST II setelah itu dihitung DQ persektor dan keseluruhan. Dari hasil
pengkategorikan, didapatkan mayoritas mengalami keterlambatan perkembangan sebanyak 17
(81,0%) anak dan sebanyak 4 (19%) anak normal . Adapun penelitian dari Helma
menunjukkan anak sindrom Down mengalami keterlambatan perkembangan yang signifikan
disektor motorik, kognitif, dan sosial.'"* Penyebabnya seperti yang dikatakan Riquelme dkk
dan dari penelitian Haydar dkk bermula dari overekspresi gen trisomi 21 yang akan
mempengaruhi struktur dan fungsi otak hingga akhirnya mengganggu daya serap, proses, dan
menafsirkan informasi, hal ini yang menjadikan perkembangan anak sindrom Down
mengalami keterlambatan.>'?
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Selain itu keadaan hipotoni anak sindrom Down menyebabkan postur yang khas dapat
dilihat dari kedua kaki yang abduksi, eksternal rotasi, dan lutut tertekuk, ditambah kebiasaan
melakukan gerakan berulang-ulang dan cenderung mengkompensasi pola gerakan salah
sehingga terjadi kesalahan ataupun menghasilkan perubahan gerakan. Hingga akhirnya
mempengaruhi perkembangan motorik kasar, motorik halus, kontrol visual, kecepatan, otot
kekuatan, dan keseimbangan.]6

Lingkar kepala sebagai pengganti pengukuran ukuran dan pertumbuhan otak tetapi
tidak sepenuhnya berkorelasi dengan volume dan perkembangan otak.'” Lingkar kepala yang
diukur dari hasil pemeriksaan foto x-ray, untuk sefalik indeks terdapat hubungan yang
signifikan antara lingkar kepala dengan perkembangan sektor motorik kasar (<0,001), sektor
personal sosial (0,028), dan total perkembangan (0,012). Berbeda dengan sefalik indeks, pada
modulus indeks dan lingkar kepala yang diukur secara manual tidak terdapat hubungan yang
signifikan antara lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down.

Telah diketahui overekspresi gen trisomi 21 pada anak sindrom Down mengubah
struktur dan jumlah dendritik, densitas sinaptik rendah, pengurangan jumlah
neurotransmitter, penundaan mielinisasi, serta penurunan berat dan volume otak. Perubahan
tersebut mengganggu fungsi area korteks otak, hipoccampus, serebelum, dan batang otak.
Sehingga perkembangan motorik, personal sosial ,dan bahasa anak sindrom down mengalami
keterlambatan.'*'® Pada pemeriksaan lingkar kepala yang diukur secara manual tidak terdapat
kebermaknaan terhadap perkembangan. Hal ini dipengaruhi oleh tebalnya kulit dan lebatnya
rambut anak. Maka dibutuhkan pemeriksaan radiologi untuk menghindari faktor tersebut.

Pada pemeriksan foto x-ray terutama sefalik indeks memiliki kemaknaan pada
keseluruhan perkembangan, adapun yang signifikan motorik kasar dan personal sedangkan
motorik halus dan bahasa tidak signifikan namun nilai kemaknaannya mendekati signifikan
(0,05) apabila sampel lebih mungkin keduanya bisa signifikan. Sementara modulus indeks
tidak terdapat hubungan antara lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down.
Berdasarkan literatur, modulus indeks seharusnya mengalami penurunan ukuran (mikrosefal)
pada anak sindrom Down. Akan tetapi dalam penelitian ini hasilnya sebaliknya, hal tersebut

terjadi mungkin dikarenakan pengaruh faktor gizi dan stimulasi. "’
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Pengukuran lingkar kepala penting sebagai prediktor dalam melihat perkembangan
syaraf anak dan dalam menyediakan tampilan dinamis dari pertumbuhan global otak dan
struktur internal, sehingga harus dipantau dalam prenatal awal dan tahap postnatal.'” Bila
didapatkan lingkar kepala abnormal segera lakukan pemeriksaan lebih lanjut, apalagi ada

indikasi sindrom Down.

SIMPULAN DAN SARAN

Terdapat hubungan yang bermakna antara lingkar kepala (sefalik indeks) dengan
perkembangan anak sindrom Down sektor motorik kasar, personal sosial, dan keseluruhan.
Perlu dilakukan penelitian lanjut dengan data yang lebih banyak untuk membuktikan
hubungan lingkar kepala dengan perkembangan anak sindrom Down Penelitian lanjut tentang
hubungan stimulasi dengan perkembangan anak sindrom Down. Serta perlu dilakukan
pengukuran lingkar kepala secara manual maupun foto x-ray. Terlebih pada pemeriksaan foto
x-ray untuk sefalik indeks, anak dengan brakhisefal memiliki kaitan dengan keterlambatan

motorik kasar, personal sosial, dan keseluruhan perkembangan.
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