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Deteksi mutasi sangat penting dilakukan terutama untuk diagnosis pranatal maupun staining neonatal .
Dengan pemeriksaan DNA, kasus-kasus HAK dapat dideteks sebelum gejala salt wasting, muntah, dan
dehidras muncul sehingga dapat mengurangi morbiditas bahkan mortalitas yang mungkin terjadi. Pada
kasus kehamilan yang dicurigai HAK, diagnosis HAK pranatal memungkinkan terapi sedini mungkin untuk
mencegah virilisasi pranatal sehingga genitalia ambigus tidak terjadi dan operasi serta beban psikologis
akibat kebingungan gender dapat dihindari. Sebaliknya bilaHAK dapat disingkirkan makaterapi yang tidak
perlu seperti pemberian deksametason pranatal juga dapat dihindari. Pengetahuan mengenai mutasi-mutasi
tersering dalam populasi akan mempermudah deteksi mutasi pada kasus-kasus HAK Baru, mempercepat
penegakan diagnosis dan menyingkirkan keraguan diagnosis.

Rumusan Masalah

1. Berapa proporsi tipe klasik (tipe SW dan SV) dan non klasik (NK) pada HAK karena karena defisiensi
enzim 21-hidroksilase di Departemen IImu Kesehatan Anak FKUI RSCM?

2. Berapafrekuensi delesi/large gene conversion, mutasi 1172N, 12 splice, dan R356W pada kasus-kasus
HAK-21 hidroksilase dan apakah mutasi-mutasi tersebut seragam dengan yang dilaporkan di Asia?

3. Apakah terdapat konsistensi kesesuaian antara fenotip dan genotip pada kasuskasus HAK tersebut?

Tujuan Penelitian

Tujuan Umum

Mengetahui proporsi tipe klasik (tipe SW dan SV) dan non Wasik, pola mutasi dan konsistensi hubungan
antara fenotip dan genotip pada kasus-kasus HAK karena defisiensi enzim defisiensi 21-hidroksilase di
Departemen IImu Kesehatan Anak FKUI RSCM.

Tujuan Khusus

a. Memperoleh data karakteristik HAK karena defisiensi enzim 21-hidroksilase antara lain perbandingan
jenis kelamin, penentuan gender, suku, konsanguinitas, usia gestasi, berat lahir, kematian saudara kandung,
kegjadian HAK pada saudara kandung, dan riwayat infertilitas pada keluarga.

b. Memperoleh data fenotip kasus-kasus HAK karena defisiensi enzim 21-hidroksilase (proporsi tipe klasik
dan non kiasik kasus-kasus HAK karena defisiensi enzim 21-hidroksilase dan dergjat virilisasi genital).

c. Memperoleh data mengenai pola mutasi kasus-kasus HAK karena defisiensi enzim 21-hidroksilase dengan
acuan mutasi-mutasi yang sering ditemukan di wilayah Asia (delesi/large gene conversion, mutasi 1172N, 12
splice, dan R356W).

d. Memperoleh data/bukti kesesuaian fenotip dan geno tip (mutasi) pasien HAK karena defisiensi enzim 21-
hidroksilase dan membandingkannya dengan penelitian-penelitian lain.


http://lib.ui.ac.id/opac/themes/libri2/detail.jsp?id=106967&lokasi=lokal

