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Pasien adalah anak pertama dari 2 bersaudara 

kandung. Adik pasien adalah seorang perempuan 

berusia 19 tahun dan mengalami haid namun 

belum menikah.

+DVLO� SHPHULNVDDQ� ¿VLN� GLGDSDWNDQ� WDQGD�WDQGD�

YLWDO�EDLN��LQGHNV�PDVVD�WXEXK�����EHUDW�EDGDQ����NJ�GDQ�

WLQJJL�EDGDQ�����FP��VHUWD�WLGDN�GLGDSDWNDQ�NHODLQDQ�

pada status generalis. Stadium perkembangan seks 

VHNXQGHU�PHQXUXW�7DQQHU�DGDODK�0��3���*DPEDU��GDQ�

���� 3DGD� SHPHULNVDDQ� JLQHNRORJLV� WLGDN� GLGDSDWNDQ�

NHODLQDQ�JHQLWDOLD�\DQJ�DPELJX�GDQ�SDQMDQJ�YDJLQD���

FP��PHQJJXQDNDQ�VRQGH���3DGD�rectal toucher tidak 

teraba corpus uteri dan tidak teraba massa di kedua 

DGQHNVD��3HPHULNVDDQ�86*�WUDQVUHNWDO�PHQGDSDWNDQ�

XWHUXV� EHUXNXUDQ� ��[��[�PP�GHQJDQ� HQGRPHWULXP�

WLSLV�� SDQMDQJ� VHUYLNV� ��PP��GDQ� NHGXD�JRQDG� VXOLW�

GLLGHQWL¿NDVL�� .HVDQ� KLSRSODVLD� JHQLWDOLD� LQWHUQD�

�*DPEDU����

3DGD�DZDOQ\D�SDVLHQ�GLGLDJQRVLV�VHEDJDL�NDVXV�

amenore primer dengan kecurigaan disgenesis 

JRQDG� VHKLQJJD� GLUHQFDQDNDQ� XQWXN� PHQMDODQL�

pemeriksaan kariotipe dan hormon reproduksi.

3HPHULNVDDQ� NDULRWLSH� �*DPEDU� ���

PHQXQMXNNDQ�KDVLO�NURPRVRP����;<�����PHWDIDVH��

dengan hormon follicle stimulating hormone��)6+��

����� PLX�PO�� luteinizing hormone� �/+�� ����� PLX�

PO�� HVWUDGLRO� �(��� �� �SJ�PO�� WHVWRVWHURQ� WRWDO� �7��

�� ������� QJ�PO�� 3DVLHQ� VHODQMXWQ\D� GLGLDJQRVLV�

VHEDJDL�NDVXV�'6'�����;<�GHQJDQ�VLQGURP�6Z\HU�
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JRQDG�� \DLWX� VHO�VHO� PHVHQNLP� \DQJ� WHUOHWDN�

YHQWUR�PHGLDO� GDUL� PHVRQHIURV�� HSLWHO� VRHORPLN�

yang melapisi sel-sel mesenkim dan membentuk 

gonadal ridge��GDQ�VHO�VHO�JHUPLQDO�SULPRUGLD�\DQJ�

bermigrasi ke gonadal ridge dari arah yolk sac. Di 

EDZDK�SHQJDUXK�NURPRVRP�<��JRQDG�EHUGLIHUHQVLDVL�

PHQMDGL� WHVWLV� GDQ� PHQJDQGXQJ� VHO� OH\GLJ� \DQJ�

menghasilkan testosteron dan sel sertoli yang 

PHQJKDVLONDQ� $0+�� .URPRVRP� <� PHQJDQGXQJ�

gen yang sangat penting dalam proses diferensiasi 

JRQDG�� \DLWX� JHQ� 65<�� VHEDOLNQ\D� MLND� NURPRVRP�

VHNV� HPEULR� WHUVHEXW� WLGDN� PHPLOLNL� NURPRVRP� <��

maka gonad akan berkembang ke arah ovarium 

�*DPEDU� ���� 0HVNLSXQ� GHPLNLDQ� EHUIXQJVLQ\D�

ovarium sangat ditentukan oleh keberadaan dua 

NURPRVRP� ;�� .HKLODQJDQ� VDWX� NURPRVRP� ;� DNDQ�

menyebabkan ovarium banyak kehilangan folikel 

yang dapat mengakibatkan 
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