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Abstract
The Effect of Genetical and Environmental Factors to Facial Shape in Down's Syndrome Patients

Down's syndrome is caused by chromosomal abberation namely 2 trisomy. Skeletal and neurological
disorders afe’ found “in Down's isyndrome patient. Skeletal discrder may cause craniofacial growth
abnormalities, where nelirelogical disorder may cause brain _growth defects. which result in mental
retardation, as we!l as neuremuscular disorder, whigh results"in muscular hypotonia, The aim of this study
was to-prove that facial shaperin Down's syndrome patient was 10t Gilly influenced by genetic factor, but also
by edvirormental factors such as cognitive: capability; oral muscular exercises, and ofal muscular tone. The
populationsconsisted of Down's_syndromie. childrendaged 14 to 18 years from Sekelah Luar Biasa {Special
Schoal) in Jakara, Sampies vsedlin the study consisied of 25, Down's syndrome patients. Clinical and
cytogenstic test weres€onducted to ensure a diagnosis. Lateral cephalograms were made to analyze facial
shape by, Fourier analysis onsgonion angle. Intelligence Quotient (1Q) and_Social:Quotient (SQ) tests,
electromyography examination of the masseter and temparal muscles, oral function examination and speech
therapy questionnaires to the respondents were performed. The data were analyzed using path analysis. Based
on the resuMs of the study, it codld be concluded that the genetic factor i thelmain lacior causing Down's
syndrome-facial shape abnormalities, The environmental factors such as oral_muscular tone, cognitive
capability, and gral musculaf exercies may also play role i :Down's syndrome facial shape. Indonesian
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Pendahuluan dijumpai keadaan drdoling (sclalu mengeluarkan
saliva) dan bernapas melalui mulut.™
Sindroma Dowiiradaiali'suatu kelainan genetk Hipeioniagotot pada anak sindroma Down

berupa aberasi kromosom_yaditu adanya trisomi berdammpak pada perkembangannya. Tonus otot yang
kromosom 21, Selain terdapat . abnermalitas rendah pada bibir, lidah dan pipi menyebabkan
pertumbuhan  dentokraniofasial, pada penderita  pengucapan kata pada waktu berbicara menjadi tidak
sindroma Down juga terlihat tanda kelainan klinis  Jjelas, terpatah-patah, dan tidak lancar, karena anak
neurologik yang antara lain berupa hipotonia otot  fidak mampu menahan napas agak lama sewaktu
dan retardasi mental. Hipotonia otot terlihat pada  mengucapkan seluruh  kalimat.*” Dalam hal ini,
ekspresi wajah dan disfungsi oral. Disfungsi oral latihan otot mulut yang merupakan bagian dalam
yang ditemukan pada penderita ini adalah mujut  program terapi wicara diharapkan dapat mening-
terbuka, lidah menjulur, kesulitan mengunyah,  Katkan tonus otot mulut.”

menelan dan berbicara. Di samping itu sering Pada penelitian yang dilakukan Oreland et al.
terhadap anak retardasi mental. ditemukan kebiasaan




bernapas metalui mulut, kesulitan mengunyah dan
menelan, lidah menjulur, dan mulut terbuka. Peneliti
tersebut mengemukakan bahwa ada hubungan antara
rendahnya inteligensi (I1Q) dan beratnya gangguan
fungsi pengunyahan dan fungsi bicara, atau ada
hubungan antara derajat retardasi mental dan
disfungsi oral.®

Pemeriksaan fungsi intelektual selain diukur
dengan Intelligence Quotient (1Q), dalam diagnosis
retardasi mental perlu diperiksa kemampuan sosial
atau fungsi adaptif yang dinyatakan dengan Social
Juotient (8Q). Kedua pemeriksaan ini dapat lebih
menggambarkan kemampuan kognisi anak retardasi
mental.”

Ukuran dan bentuk dasar tulang sudah
ditentukan secara genetik. Ukuran dan bentuk dasar
tulang juga dipengaruhi oleh faktor nutrisi, hermon
dan faktor fungsional® Dengan demikian dapat
dikatakan, bahwa variasi ukuran dan bentuk
kraniofasial dipengaruhii oleh. “faktor genetik “dan
faktor lingkungan. Dalam hal faktor lingkungan,
vaitu faktor di joar .tnlang, faktor otol sistem
stomatognatik mempunyai. peranan penting. Falktor
otot stomatognatik tersebut adalahaktivitas. otot
orofasial pada waktu mengunyah, menelan, bernapas
dan berbicara.”'®

Pada penderita sindroma Down terdapat
kelainan genetik. sehingga dapat dipastikan fakter
genetik  (intrinsik). berpengaruh  terhadapbentuk
fasial. Namun, apakah bentuk fasiall penderita
sindroma Down hanya dipengaruhi oleh ./ faktor
genetik? Apakah fakter ekstrinsik (di luar tulang)
yaitu kemampuan kognisi, latihan otot /mulut. dan
derajat tonus otot mulut juga mempunyai pengaruh
terhadap bentuk, fasial? Tujuan penelitian ini adalah
untuk membukrikan bahwa bentuk fasial bukan
hanya dipengaruhi oleh faktor genetik, ietapi faktor
lingkungan (ekstrinsik) juga‘ikut berpengaruh.

Bahan dan Cara Kerja

Populasi adalah anak sindrema Down dart
Sekeolah Luar Biasa (SLB) di Jakarta. Anak
sindroma Down vyang diikut-sertakan  dalam
penelitian adalah yang mempunyai ciri klinik yang
khas, dan dalam pemeriksaan sitogenetik untuk
kepastian diaghosis menunjukkan kelainan sindroma
Down. Sampel tferdiri dari 25 penderita sindroma
Down laki-laki dan perempuan berusia 14-18 tahun.

Variabel bebas adalah faktor genetik,
Intelligence Quotient {1Q} dan Social Quotient (SQ)
yang digabung menjadi kemampuan kognisi, latihan

otot mulut yang merupakan bagian dari program
terapt wicara, dan tonus otot mulut. Tonus oot
mulut digambarkan dengan elektromiogram m.
masseter dan m. temporalis, yang selanjutnya kedua
otot ini digabung menjadi satu variabel yaitu sinergi
m. masseter dan m. temporalis, serta fungsi oral
yang merupakan pemeriksaan beberapa keadaan oral
dari penderita sindroma Down ini. Dalam penelitian
ini dipilih m. masseter dan m. temporalis karena
kedua otot tersebut terletak lebih superfisial."

Variabel tergantung adalah bentuk fasial yang
diwakili oleh bentuk sudut gonion, karena sudut
gonion berhubungan dengan gaya vang ditimbutkan
dari aktivitas m. masseter dan m. temporalis. Data
bentuk, fasial didapatkan dari pembuatan sefalogram
lateral, dan darisefaiogram lateral dilakukan analisis
Fourier terhadap’ kontur tepi dari titik Menton ke
ttik Artikulare yang mempakan bentuk  sudut
gonion.""

Untuk membuktikan, pengaruh faktor genetik
dan = faktor lingkungan terhadapy, bentuk fasial
penderita sindromasDown dilakukan analisis jalur
(parh janalysis) memakai program STATS version
2.0, dengan menggunakan taraf signifikafisi = 0,05.
Analisis ini meliputi ‘dua tahap: (a) wahap analisis
pengaruh langsung vaitu__ pengaruh  genetik dan
fonus otot mulut; “dan (b} tahap analisis pengaruh
tidak langsung yaitu pengaruh genetik. kemampuan
kognisi, danlatihan oot mulut. Pengaruk zenerih.
kemampuan Kognisi, dan latihan otot muiur disebut
sebagal pengaruh tidak langsung, karena ketiga
variabel tersebut mempengaruhi  benmak fasial
melalui “pengaruhnya terhadap variabel perantara
yaitu tonus otot mulut {Gambar,] ).

Kewampuan Latihan
kognisi atot mulut

Genetik
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Gambar 1. Bagan analisis jalur pengaruh faktor genetik
dan faktor lingkungan terhadap bentuk fasial
penderita sindroma Down.

Keterangan:

—fe = pengaruh langsung

—» = pengaruh tidak fangsung,
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Hasil

Analisis jalur pada penelitian ini dipakai uniuk
membuktikan bahwa bentuk fasial yang diwakili
oleh bentuk sudut gonien penderita sindroma Down
bukan hanya dipengaruhi oleh faktor genetik, tetapi
faktor lingkungan dapat juga ikut berpengaruh. Hasil
analisis jalur disajikan pada Tabel 1.

Hasil Analisis Jalur Pengaruh Faktor Genetik
dan Faktor Lingkungan Terhadap Bentuk Sudut
Gonion Penderita Sindroma Down

Tabel 1

Variabel Pengaruh

Vanabel . Pengaruh - Pengaruh
) Tet- Tidak
Bebas gantung Langsung Langsufig Tatal

Genetik =0,7962 0,2912 -0,5050
Kemam-
puan . 0,3155 03155
kognisi Bentik

. sudut
Lta lihan gonion
i : 02957 1 102957
mujut
' % 03413 - 03418
atol

Berdasarkan hasil analisis jalur\pada Tabel 14
maka pengarih fakior genetik dan fakior lingkungan
terhadap-béntuk sudut gonion, dapat digambarkan
seperti berikut ini.

Kemampuan Lathan
kognisi olot
mulut
I [
0.3155 0,2957
. -0,5050 Ctot
Genetik™ 955662 7 0.3012)
. |
0,3418
-0,7962

L,
l—+ Bentuk sudut gondin

Gambar 2. Pengaruh faktor genetik dan faktor lingkungan
terhadap bentuk sudut gonion  penderita
sindroma Down.

Keterangan:
> = pengaruh langsung
——» = pengaruh tidak langsung.
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Gambar 2 memperlihatkan bahwa koefisien
jalur pengaruh genetik terhadap bentuk sudut gonion
melalui tonus otot —0,5030, koefisien jalur pengaruh
kemampuan kognisi melalui tonus atet 0,3155, dan
koefisien jalur pengaruh latihan otot mulut melalui
tonus otot 0,2957. Koefisien jalur pengaruh
langsung genetik terhadap bentuk sudut gonion —
0,7962 dan koefisien jalur pengaruh langsung tonus
atot terhadap bentuk sudut gonion 0.3418.

Untuk mengetahui kontribusi faktor genetik
dan faktor lingkungan terhadap bentuk sudut gonion
dilakukan uji regresi  ganda linier. Sebelum
pengujian tersebut, terlebih dulu dilakukan analisis
faktor terhadap faktor lingkungan vang terdiri dari
kemampuan kognisi. latihan otot mulut dan tonus
otot, sehingga didapatkan sate  variabel fakior
lingkungan. Hasil uji  regresi  ganda linier
menunjukkan bahwa faktor genetik mempunyai
pengaruh 'sebesar -1,0654 (p=0,0005), sedangkan
fakior  lingkungan berpengaruh  sebesar 1,006
{p=0,0004). .

Pembahasan

Pada model jalur /tersebut terlihat bahwa
pengaruh “genetik terhadap| bentuk sudut gonion
adalah negatifpHal ini berarti semakin ringan
kelainanwgenetik, bentuk sudut gonion semakin
menjauhi, Keadaan  normal.  Hasil  tersebut
menunjukkan bakwa pengaruh gepetik mempunyai
pengaruh lebih besar daripada pengaruh lingkungan,
yang terdiri dari-kemampuap kognisi, latihan otot
mulut, dan tonussetot terhadap bentuk sudut gonion
peaderita sindroma Down.

Hasil uji régresi-eanda linier memperlihatkan
bahwa faktor genetikpmdupun faktor lingkungan
berpengaruh  signifikan  terhadap bentuk sudut
gonipn penderiia ‘sindroma Down. Pengaruh faktor
lingkungansyang signifikan ini mungkin disebabkan
olehykontribusi tonus otot terutama m. masseter yang
memang berinsersi| pada angulus mandibulae dan
ramus mandibulae, sehingga berpengaruh langsung
terhadap sudut gonion. Jadi dapat disimpulkan,
bahwa  baik faktor genetik  maupun  faktor
lingknngan berpengaruh terhadap bentuk sudut
gonion penderita sindroma Down.

Gambar 2 memperlihatkan bahwa pengaruh
faktor genetik merupakan pengaruh paling dominan
terhadap bentuk sudut gonion diikuti oleh pengaruh
genetik melalui tonus otor muiut. Meskipun
pengaruh faktor lingkungan, yaitu kemampuan
kognisi, latihan otot mulut, dan fonus otot mulut




Tempunyal nilai koefisien jalur yang cukup besar,
mzmun pengaruh tersebut masih lebih kecil bila
dibandingkan dengan faktor genetik. Dengan
Zemikian secara Kkeseluruhan dapat disimpulkan,
mahwa faktor genetik mempunyai pengaruh lebih
cesar daripada faktor lingkungan terhadap bentuk
fasial penderita sindroma Down.

Westerman et al. menyatakan, bahwa
hurangnva pertumbuhan maksila dan mandibula
penderita  sindroma Down  sangat mungkin
disebabkan oleh faktor genetik.'? Fischer-Brandies
memperlihatkan bahwa kurangnya pertumbuhan
maksila dan mandibula pada penderita sindroma
Down sudah mengalami hipoplasi sejak lahir.
Dikatakannya, bahwa perbedaan yang signifikan
antara anak sindroma Down dan_anaks hormal
tersebut  tebih  disebabkan oleh faktor genetik
daripada faktor lingkungan.'® Sumarsono et al.
membuktikan bahwa kelebthan gen Ers2 yang juga

terdapat  berlebih  pada . trisomi 21  dapat
menyebabkan ganggian pertumbrhan pada-dacrah
splanchnocraniumi™

Engstrom et al. menyatakan bahwa bila derajat
fungsi pengunyahan menuruny maka aposisistulang
pada sutura bagian fasial atas mengalami pervbahian.
Hal ini mempengaruhi proses penutupan sutura,

sehingga  kurang  pertumbuhan " fasial b arah
anteroposterior. > Kiliaridis <@t al. menyatakan
bahwa  melemahnya 6fot  pengunyah. akan

menurunkan'kekuatan mekanik vaitu kekuatan otot
pengunyah vang menekan mandibula, sehinggy
dapat menyebabkan perubahan pada sudug/genion.'®
Varrela berpendapat baliva bila terjadi gangguan
fungsional, seperti stimulasi pengunyahan menuru,
dapat menyebabkan gerakan rotasi mandibula iebih
ke belakang, yang mengakibatkan membesarnya
sudut gonion.

Arah gerakanm masSeter dan m. temporalis
terutama adalah vertikal, Karena berfungsi “tnuik
mengangkat mandibula atausmenutup UL,
sehingga hal ini dapat mempengaruhi bentik sudut
gonion. Kemungkinan fain adalah latihan otoe mulut
melalui tonus otot masih  dapatmempengarhi
bentuk sudut gonion subyek penelitian’ inl yang
berusia 14-18 tahun, seperti dinyatakan oleh Proffit
et al. bahwa pertumbuhan vertikal fasial pada anak
perempuan selesai pada usia 17-18 tahun dan anak
laki-laki pada awal usia 20-an.'®

Dari hasil di atas menunjukkan bahwa secara
umum faktor genetik tetap merupakan faktor yang
dominan dalam mempengaruhi bentuk fasial
penderita sindroma Down. Namun demikian, dari
hasil tersebut terlihat bahwa faktor lingkungan yaitu
kemampuan kognisi, latihan otot mulut, dan tonus

ofot mulut juga mempunyai pengaruh terhadap
bentuk fasial.

Kesimpulan

Faktor genetik merupakan faktor dominan vang
berpengaruh terhadap bentk fasial penderita
sindroma Down, sedangkan faktor lingkungan dalam
hal ini kemampuan kognisi, latihan otot mulut, dan
{onus otot mulut berpengaruh lebih kecil terhadap
bentuk fasial penderita sindroma Down. Hasil
penelitian ini memperlihatkan bahwa sindroma
Lown merupakan kelainan genetik yang sulit
diintérvensi, sedangkan faktor lingkungan sulit
mengimbangi “pengaruh genetik terhadap bentuk
fasial penderita sindroma Down. Namun demikian
kelainan pada fasial pendefita sindroma Down masih
dapat dilakukan koreksi agar tidak bertambah parah
melalvf faktor lingkungan, yaitu dengan melakukan
latihan otot mulut sedini mungkin sehingga dapat
meningkatkan tons otot mulut,
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