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Abstract

The Effect ofGen€tical and Environmeolal Factors to FacialShape in Down's Slndrome P'lients

Downtsyndromeiscausedbychromosomajabberat ionnanely2l tr isomy'skelelalandneuro]ogical
disorders are found in Down's syndrome patienl Skelelal disorder ma) cause craniot-aclal growth
abnormalities, wher€ neurological disorder may cause brain growth defects which resuh 'n mental
retardation, a; well as neurom;scular disorder, which results in nuscular hypolonia lhe aim ofthrs srudr-
was to prov€ that facial shap€ in Down's syndrome patienr was not only influenced by genetrc factor' bul also
bv en!rronmental factors such as cotsnitive capability, oral muscular ex€rcises, and oral muscDlar tone' Thc
o o p u | a n o n c o n s i s t e d o f D o w n ' s s y n d r o m e c h l l d r e n a g e d 1 4 t o ] S y e a r s f r o m s e k o l a h L u a r B j a s a ( S p e c i a |
lciroolt in jalana. samples used in rhe study €onsisted of 25 Down's syndrome palients clinical and
cvtosenelic test were conducted to ensure a diagnosis Lateral cephalograms were made to analyze facial
,iup! ly pouri"r analysis on gonion angle lntelliEence Quotienl (lQ) and Social Quolient (sQ) lests'
"i.it o.y"g*pr'y *""i;nation ;ftbe mas;eter and temporal muscles. oral tunction examination and speedr
therapyque-st ionnairestotherespondentswereperformed'Thedatawereanalyzedusingpalhanalysis 'Based
on the resutts of the study. it could b€ concluded that the 8€netic factor is the main factor causing Down s
slndrome facral shape abnormalittes. The environmental factors such as oral muscular tone cognihvc
c'aoabrlin. and oml muscular e\ercies mav also play role in Down's svndrome lacial s\ape Inrl'nesidn
J;umat;f Denttstr'' 2006; Edisi Khusus KPPIKG Xlv: 121't 28
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Pendahuluan

Sindroma Down adalah suatLl kelainan gen€lik
berupa aberasj kromosom yaitu adanya Eisoml
komosom 21. Selain terdapat abnormalitas
penumbuhan denrokranrofdsial .  pada penderi ta
sindrcma Down juga terlihat tanda kelainan kliniq
n€urologik yang antara lain berupa hipotonia olot
dan retardasi mental. Hipotonia otot terlihat pada
ekspresi wajah dan distungsi oral Distungsi oral
yang ditemukan pada penderita ini adalah mulut
rcrbuka, lidah menjulur, kesulitan mengunyah.
menelan dan berbicdra D' samping rru rer ing

dijumpai keadaan d/dollrg Gelalu mengeluarkan
saliva) dan bernapas melalui mulut.''

Hipotonia otot pada anak sindroma Down
berdampak pada perkembanganDya. Tonus otot yang
rendah pada bibir. lidah dan pipi menlebabkan
pengucapan kala pada waktu belbicara m€njadi iidak
jelas, teDatah-patah. dan lidak lanca[. karcna anak
tidak mampr menahan napas agak lama sewaknr
mengucapkan seluruh kalimat."' Dalam ha1 rnr.
latihan otot mulut yang inerupakan bagian dalam
program Ierdpi urcara.di l 'araplan ddpd' menin:-
katkan tonus otot mulut.'

Pada penel i t ian )ang di lakukan Oleland er al
terhadap anak retardasi mental. dilemukan kebiasaan



bemapas melalui mulut. kesulitan nengunyah dan
menelan. lidah menjulur. dan mulut lerbuka. P€nelii
tersebut mengemukakan bahwa ada hubungan antara
rendahnya inteligensi (lQ) dan beratnya gangguan
tungsi pengunyahan dan tungsi bicara. atau ada
hubunsan antara deraiat retardasi mentar uan
disfunlsioral.6

Pemeriksaan fungsi intelektual selain diukur
dengan lnte Cence Quoue tlQt. dalam diagno,ir
reErdasi mental perlu diperjksa kemampuan sosial
amu fungsi adaptif yang dinyatakan dengan So.id1
')uonent (SQ). Kedua pemeriksaan ini dapat lebih
menggambarkan kemampuan kognisi anak retardasi

Ukuran dan benluk dasar tulang sudah
drten$kan s€cara genetik. Ukuran dan bentuk dasar
lulang juga dipengaruhi-oleh faktor nurrisj. hornon
dan faktor fungsional." Dengan demikian dapat
dikatakan, bahwa variasi ukuran dan bentuk
kaniofasial dipengaruhi oleh faktor geneiik dan
faktor lingkungan. Dalam hal faktor lingkungan,
yaitu faktor di luar tulang, faktor otot srstem
sromatognatik mempunyai peranan penting. Faktor
otot stomatognatik tersebut adalah aktivitas otot
oroldiidl pada^$^alru mengunlah. meneldn. bemapar

Pada p€nd€rila sindroma Down terdapat
kelainan genetik. sehingga dapat dipastikan faktor
genetik (intrinsik) beryengaruh terhadap bentuk
tits'ai. Namun. apakah bentuk fasial pender,la
sindroma Down hanya dipengaruhi ol€h faktor
genetikl Apakah faktor ekstrinsik (di luar tulang)
yaitu kemampuan kognisi, latihan otot mulut dan
derajat lonus otot mulut juga mempunyai pengaruh
rerhadap bentuk fasial? Tujuan penelilian ini adalah
untuk m€mbuktikan bahwa bentuk fasial bukan
hanya dipengaruhi oleh faktor genetik, tetapi faktor
lingkungan (ekstrinsik) juga ikut berpengaruh.

Bahrn dan Cara Kerja

Populasi adalah anak sindroma Down dari
Sekolah Luar Biasa (SLB) di Jakarta. Anak
sindroma Down yang diikut-sertakan dalan
penelitian adalah yang mempunyai ciri klinik yang
khas, dan dalam pemeriksaan sitogen€tik untuk
kepastian diagnosis menunjukkan kelainan sindroma
Down. Sainpel terdiri dari 25 p€nderita sindroma
Down laki-laki dan perempuan berusia l4-18 tahun.

Variabel bebas adalah faktor geneux.
Intelisence Suotient (tQ\ dal] Social Quotient (SQ)
yang digabung menjadi kemampuan kognisi. latihan

olor mulut yang merupakan bagian dari progran
terapi wicara, dan tonus otot mulut. Tonus oror
mulut diSambarkan dengan elektromiogram m
masseter dan m. temporalis. yang selanjurnya kedua
olot ini digabung menjadi satu variabel yairu sursrgr
m. masseter dan m. lemporalis. serra fungsi orat
yang merupakan p€meriksaan beberapa keadaan orat
dari penderita sindrcma Down ini. Dalam penelrrian
ini dipilih m. mass€ler dan m. temporalis karena
kedua otot tersebui rerletak lebih superfisial.rl

Vanab€l tergantung adalah bentuk fasial yaog
diwakili oleh bentuk sudu! gonion, karena sudur
gonioo berhubungan dengan gaya yang dit'mbutkan
dari aktivitas m. masserer dan m. temporalis. Dara
bentuk fasial didapalkan dari pembuatan sefaloaram
lateral, dan dari sefalogram lateral dilakukan analists
Fourier terhadap kontur tepi dari thik Menron ke
tirik Anikulare yang merupakan bentuk sudui

Untuk membuklikan pengaruh faktor genenk
dan faktor lingkungan terhadap benruk fasiat
penderila sindroma Down dilakukan analisis jalur
Utalh andh\L\ memakar program SIAIS ler5ron
2.0, dengan menggunakan rarafsignifikansi a= 0,05.
Analisis ini melipuli dua tahap: (a) tahap anatisis
pengaruh langsung yaitu pengaruh genetik dan
ronus otor mulut: dan (b) tahap anatisis Dengaruh
lidak langsung yaitu pengaruh generik. kemampuan
kognisi, dan latihan orot mulut. PenSarun senel|[.
kemampuan kognisi, dan larihan otot muiur drseDul
sebagai pengaruh ridak langsung [arena rc|lga
varjabel tersebut mempengaruhi bennL ias€l
melalui pengaruhnya terhadap variabel perantara
yario tonus otot mulut (Cambar l).

Cambar L Bagan analisis ialDr pengaruh faktor gen€tik
dan fakror Iingkungan rerhadap bentuk fasial
pendedta sindroma Down.

-N> =pengarun reesuns
--------t = pengmuh ddak tanSsDng.
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Langsung Ldgsung

Hasil

Anal is is jalur pada penel i t ian inidipakai unr k
membuktikan bahwa bentuk fasial yang diwakili
oleh bentuk sudut gonion penderita sindroma Down
bukan hanya dipengaruhi oleh faklor Senetik, tetapi
faktor lingkungan dapat.juga ikut berpengaruh Hasil
analis rs jalur disaj ikan pada Tabel L

llbel I Hasil Analisis Jalur Pengaruh fakto. Cenelrk
dan Faktor Lingkungan Tdhadap llenr k Sudul
(lonion Pcnderita SindroDa Down

Cambar I nrenrperlihdkan bahwa koehsren
J, lur pergaruh . ;ener. l  r f lhaddp b(nruk .udut Eonion
nrelalui  tonus olot 0,5050. koef is ien jalul  pengaruh
kcmampuan kognisi  melalui  ronus otot 0,1155. dan
koefisien jalur pengaruh lalihan otot mulut melaluj
tonus oiot 0,2957. Koefisien ialur pengaruh
langsung genetik terhadap bentuk sudut gonion
0.7962 dan kocfisien ialur pensaruh langsung k us
ororterhadap beniuk sudur gonion 0.1418

Untuk mengetahui konlfibusi faktd genetik
dan lr l ror l rngkungan Ierhadap bentul  'L, lur gon on
di lakukan uj i  .cgresi  ganda l in ier.  Sebelum
pengujian tersebut, terlebih dulu dilakukan analisrs
faktor ierhadap faktor Inrgkungan yang lerdili dari
kemanpuan kognisi .  lat ihan ob1 mulut dan tontrs
otot. sehingga didapalkan saiu varrabel faklor
lnslungan. Hdsi l  u1i  ,egrert  g.nda lrnret
menunjuLkan bdh$a fJIror scnL' . t  mempun)d;
pengaruh sebesar -1.0651 (p=0,0005), sedangkan
faktor lingkungan berpengaruh sebesar 1.006
(p=0.0004).

Pembahasan

Pada model jalur tersebut lerlihar bahwa
pengaruh genetik teftadap bentuk sudul gon'on
adalah n€gatit Hal ini berarn semakjn flngan
kelainan genetik. bentuk sudui gonion semakin
menjauhi keadaan normal. Ilasil tersebur
menunjul , [an bdh$a pengdrul ,  generi l  . ] remp,rn]d;
pengaruh lebih besar daflpada pengaruh lingkungan.
yang terdiri dari kemampuan kognisr. latjhan otor
mLrlLr,  dan Ionu'  orot terhdddp beir lul  . , rdul  goni, 'n
penderita sindroma Down.

Halil uji regresi ganda linier memperlihalkan
bahwa faktor genetik maupun faktor lingkungan
berpengaruh signifikan terhadap bentuk sitdut
gonion penderita sindroma Down. Pengaruh faktor
lingkungan yang signifikan ini nungkin disebabkan
oleh kontribusitonus otol lerutama m. masseler yang
memang berins€rsi pada angulus handibtlue dan
ld us nandihulae, sehingga berpenga.uh langsung
terhadap sudut gonion. Jadi dapat disimpulkan,
bahwa baik faktor genelil maupun fakror
lingkungan berpengaruh terhadap bentuk sudul
gonion penderita sindroma Down.

Gambar 2 memperlihatkan bahwa pengaruh
ldkor generr l  merupdkan pen.:aruh p3l ing dominr.1
terhadap bentuk sudut gonion diikuti oleh pengaruh
generi l  meldlui  tonur olor muldr.  Mesl ipun
pengaruh faktor lingkungan, yaitu kemampuan
kognisi, latihan otot mulut. dan ionus otot mulut

-0.7462

0.1418

0,2912

0,1r55

0.29i7

,0.5050

0.3155

0.2951

0.3413

Berdasarkan hasil analisisjalur pada Tabel I.
maka pengaruh faktor geneiik dan faklor lingkungan
terhadap bentuk sudut gonion dapat digambarkan
sepertiberikut ini.

Gambar 2. Pengaruh faktot Senctik dan faktor linSkungan
lerhadap beniuk sudul gonion p€nderita
sindroma Down.

---> = Pensaluh langsung
--+ = pcrsmh lidal lanSsung.
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: inpLrn!ar ni la i  koef is ien jatur yang cukup besar,
:rm!n pengaruh tersebui masih lebih kecit bita
.r..rndrngkan dengan fakor geneiik Dengan
j: rrran secara keseluruhan dapar disimputkan,
.ah\a fakror genetik mempunyai pengaruh lebih-.ur da'rpddd ldlror l ingtungdn rerhad.rp benrut
riiral pendenta \indroma Down.

\\'est€rman er at. menyatakan, bahwa
ruran-sn)a perrumbuhan maksila dan mandibula
pendeflB sindroma Down sangat nungkin
Jrsebabkan oleh faktor genetik.', Fischer-Branores
nemperlihatkan bahwa kurangnya pertumbuhan
maktila dan mandibula pada penderita sinqroma
Do*n sudah mengatami hipoplasi sejak lahir.
I)rkarakannya. bahwa perbedaan yang signifikan
;Lntara anak sindroma Down dan anak normal
c' ,Ebur lebih dr.ebabtan oteh tdkror generik
ldrpada faklor t ingkungan. '  Sumarsono er dl .

nenbukri lan bahwa ketebihan gen Er\2 )ang jugd
r.  ddpdr bertebih pdda rr isomi 2t dapar
nenlebabkan gangguan pedumbuhan Dada daerah
splanchnocraniun.ta

Engsrom et al. menyarakan bahwa bila ucrajar
fun€si pengunyahan menurun! maka aposisi rulang
pada sutura bagian fasial aras mengalami perubahan.
Hal ini rnempengaruhi proses penutupan sulura.
senrngga kurang pertumbuhan fasial arah
anleroposierior. '' Kiliarjdis et al. men),alakan
bahwa melernahnya orot pengunyah akan
menurunkan kekuatan mekanik yaitu kekuaran otot
|eraLrn\dh ydng menel\dn mandrbLta. 5ehingga
dapat menyebabkan perubahan pada sudut sonion.16
Va.rela berpendapar, bahwa bita terjadi gangguan
tungsronal. sepeni stimulasi pengunyahan menurun.
dapar meDyebabkan gerakan rotasi mandibuta lebih
ke belakang,,"yang mengakibatkan membesdrnya

Arah gerakan n. nasseter dan n knporutk
lerutama adalah ve(ikal, karena berlirnesi untuk
nrengangkat mandibula atau menutut mutur,
sehrngga hal ini dapat mempengaruhi benruk sudui
gonron. Kemungkinan lain adalah latihan otor mulut
melalxi  lonus orot mai ih dapar mempengdruhl
:enrui  l id l , l  sonion sub)ek penerir i . rn Inr )dnsoeru\ jd r4-tr  lahun. \eFnj din)arakan oteh prof l l r
el al. bahwa pertumbuhan v€rtikal fasial pada anak
perempuan selesai pada usia l7-t8 rahun dan anak
laki-lakipada awal usia 20-an.r3

Dari hasil di atas menunjukkan bahwa secara
umum fallor genelrt relap merupakan fallor )an8oomrnan ddtam mempengaruhr benruk fa.ral
penderita sindroma Down. Namun demikian. dan
ha\ i l  ter\ebur rer l ihar bahsa fatror t ingkungan )di luremdmpuan kognisi  lat ihan oror mutul ,  dan lunus

oror  
.mxtu l  tugd mempdnydi  pengd,uh tc .hdddp

K€simpulan

. Faktor genetik merupakan faktor dominarr yangberpengaruh rerhadap benruk fasial Dendenra
sind'oma Do$n. sedangkdn fakror Lngkung;n oa,rm
har Inr i \emampuan kognrsi .  ldr ihan olol  mutur,  dan
ronus.orot mutur berp€ngaruh lebih kecil iermoap
bentuk fasiat penderiia sindroma Down. Hasilpen€litian ini mempertiharkan bahwa sindroma
Down merupatan [elarnan genel ik )ang sutr l
o nter\eni .  "edangtan fakror l inekungan,ut i r
rnenglmbang pengaruh generik terhadaD b€nluk
litsial penderita sindroma Down. Namun deinikian
kelainan pada fasialpendedta sindroma Down masrlr
dapat dilakukan koreksi agar tidak bertambah parah
melalui fakror lingkungan, yaitu dengan melakukan
lalrhan.otol  mulur redini  mungl, in 5ehingga oapdr
menrngratxan tonue otol  mLl lur
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