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Ahmad Ramadhan. Gambaran Distribusi Frekuensi Faktor Risiko Kelainan Kongenital 

pada Bayi Baru Lahir di Beberapa Wilayah Indonesia periode Tahun 2009 sampai dengan 

Tahun 2018 (Dibimbing dr. Makmur Selomo, MS dan Dr. dr. Bob Wahyudin, Sp.A(K) ) 

 

ABSTRAK 

Kelainan kongenital disebut juga sebagai cacat bawaan atau 

gangguan bawaan dari lahir. Kelainan kongenital adalah perubahan 

struktural maupun fungsional yang terjadi selama masa intrauterin dan 

dapat diidentifikasi sebelum lahir, saat lahir atau dideteksi di kemudian hari 

setelah bayi lahir seperti cacat pendengaran. Tujuan penelitian ini adalah 

untuk mengetahui gambaran distribusi faktor risiko kelainan kongenital bayi 

baru lahir di beberapa lokasi wilayah Indonesia periode tahun 2009 sampai 

dengan tahun 2018. Metode penelitian yang digunakan pada penelitian ini 

adalah metode deskriptif dengan cara menggambarkan hasil penelitian 

yang diperoleh dari tujuh artikel penelitian ilmiah. Hasil penelitian dari tujuh 

jurnal penelitian didapatkan 207(42,1%) subyek penelitian berisiko 

berdasarkan usia kehamilan dari total keseluruhan 492 subyek penelitian, 

288(45%) subyek penelitian berisiko berdasarkan usia ibu dari total 

keseluruhan 640 subyek penelitian, 74(33,6%) subyek penelitian berisiko 

berdasarkan berat bayi lahir dari total keseluruhan 220 subyek penelitian, 

dan 185(58,5%) subyek penelitian berisiko berdasarkan jenis kelamin dari 

total keseluruhan 316 subyek penelitian. 

Kata Kunci : Kelainan Kongenital, Usia Kehamilan, Usia Ibu, Berat Bayi 

Lahir, Jenis Kelamin. 
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Ahmad Ramadhan. Overview of the Frequency Distribution of Risk Factors for Congenital 

Abnormalities in Newborns in Several Regions of Indonesia for the period 2009 to 2018 

(Supervised by dr. Makmur Selomo, MS and Dr. dr. Bob Wahyudin, Sp.A(K) ) 

 

ABSTRACT 

Congenital abnormalities are also known as congenital defects or 

congenital disorders from birth. Congenital abnormalities are structural or 

functional changes that occur during the intrauterine period and can be 

identified before birth, at birth or detected later in life after the baby is born, 

such as hearing defects. The purpose of this study was to describe the 

distribution of risk factors for congenital abnormalities in newborns in 

several locations in Indonesia for the period 2009 to 2018. The research 

method used in this study was a descriptive method by describing the 

research results obtained from seven scientific research articles. The results 

of research from seven research journals obtained 207(42,1%) research 

subjects at risk based on gestational age from a total of 492 research 

subjects, 288(45%) research subjects at risk based on maternal age from a 

total of 640 research subjects, 74(33,6%) research subjects at risk based 

on birth weight of a total of 220 research subjects, and 185(58,5%) research 

subjects at risk based on gender from a total of 316 research subjects. 

Keywords: Congenital Abnormalities, Gestational Age, Maternal Age, 

Birth Weight, Gender 
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BAB I 

PENDAHULUAN 

A. Latar Belakang Masalah 

 Kelainan kongenital disebut juga sebagai cacat bawaan atau gangguan 

bawaan dari lahir. Kelainan kongenital adalah perubahan struktural maupun 

fungsional yang terjadi selama masa intrauterin dan dapat diidentifikasi 

sebelum lahir, saat lahir atau dideteksi di kemudian hari setelah bayi lahir 

seperti cacat pendengaran.1 Kelainan kongenital bervariasi dari tingkat 

ringan hingga berat yang dapat mempengaruhi bentuk organ, fungsi organ 

ataupun keduanya. Bagian organ tubuh yang mengalami kelainan memiliki 

peran penting terhadap kesehatan dan kemampuan bertahan terhadap 

bayi.2 

Kelainan Kongenital merupakan masalah yang terjadi di seluruh dunia 

yang menjadi salah satu penyebab utama kematian pada bayi. Secara 

global, kelainan kongenital menduduki peringkat keempat sebagai 

penyebab kematian neonatus terbanyak dengan 295.498 kematian pada 

tahun 2016.1 Di indonesia sendiri, kelainan kongenital menduduki peringkat 

keempat sebagai penyebab kematian neonatus terbanyak dengan angka 

mortalitas mencapai 11%.3 

Angka kejadian kelainan kongenital di tiap negara berbeda-beda. Data 

World Health Organization (WHO) menyebutkan dari 2,35 juta kematian 

bayi, 12,57% disebabkan oleh kelainan kongenital. Diperkirakan sekitar 

295.000 bayi baru lahir meninggal dalam waktu 28 hari setelah lahir setiap 

tahun di seluruh dunia karena mengalami kelainan kongenital.1 Menurut 

The Centers for Disease Control and Prevention (CDC) tahun 2020, angka 

kejadian kongenital berkisar 114,8 per 100.000 kelahiran pada tahun 2019 

di Amerika Serikat.4 Di Indonesia sendiri, berdasarkan surveilans 

Kementerian Kesehatan Republik Indonesia terhadap 28 Rumah Sakit 

terpilih di 18 provinsi periode september 2014-Maret 2018, bayi dengan 

kelainan kongenital yang dilaporkan sebanyak 1.085.2 Hasil survei SDKI 
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2017 menyebutkan dari total kematian bayi yaitu 72.000, sebanyak 14,8% 

disebabkan oleh kelainan kongenital.5 Angka kematian bayi dengan 

kelainan kongenital pada usia 0-6 hari sebanyak 1,4%, bayi usia 7-28 hari 

sebanyak 18,1%.2,5 

Penyebab kelainan kongenital belum diketahui secara pasti sekitar 

40-60%. Faktor yang dapat meningkatkan risiko terjadinya kelainan 

kongenital yaitu faktor genetik, faktor maternal, faktor fetus, dan faktor 

lingkungan seperti paparan radiasi dan bahan kimia selama masa 

kehamilan.2,10 Faktor maternal berupa usia ibu berisiko tinggi pada hamil 

dan status gizi pada ibu mempunyai pengaruh terhadap kejadian 

kongenital. Aliran darah ke plasenta tidak memadai pada wanita hamil usia 

di atas 35 dan di bawah 20 tahun. Hal ini akan menyebabkan terjadinya 

insufisiensi plasenta sehingga suplai Human Chorionic Gonadotropin (hCG) 

ke fetus berkurang dan menyebabkan terganggunya stimulasi pertumbuhan 

dan perkembangan pada janin.11 Status gizi ibu hamil yang berlebih 

berpotensi mempengaruhi pertumbuhan pada janin. Obesitas pada ibu 

hamil berhubungan dengan kejadian makrosomia yaitu terjadinya 

peningkatan resistensi insulin yang bukan disebabkan oleh diabetes 

melitus.12  

Faktor fetus yang dapat meningkatkan risiko terjadinya kelainan 

kongenital berupa berat bayi lahir rendah, jenis kelamin laki-laki, dan usia 

gestasi tidak cukup bulan atau prematur.11 Usia gestasi yang tidak cukup 

bulan pada bayi dapat menyebabkan pematangan organ-organnya belum 

sempurna sehingga tingkat terjadinya kelainan kongenital lebih tinggi.13 Hal 

tersebut juga berkaitan dengan disfungsi plasenta yang terlambat.11 Dalam 

beberapa studi ditunjukkan bahwa jenis kelamin laki-laki lebih sering 

mengalami kelainan kongenital dibandingkan dengan bayi jenis kelamin 

perempuan.7,14 Berat Badan Lahir Rendah (BBLR) pada bayi mempunyai 

risiko lebih tinggi untuk mengalami kelainan kongenital. Beberapa penelitian 
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menjelaskan bahwa hal tersebut berkaitan dengan terjadinya insufisiensi 

plasenta.11,13 

Meskipun banyak jenis kelainan kongenital yang menyebabkan 

kematian pada janin dan neonatus, sebagian besar kematian tersebut 

berpotensi dapat diobati atau dicegah.5 Terdapat 16 bentuk kelainan 

kongenital yang dapat dicegah, dikenali dalam 7 hari setelah lahir, 

didiagnosis secara visual, dan mudah diidentifikasi tanpa menggunakan 

alat penunjang.2 Bentuk pencegahan yang dapat dilakukan yaitu melakukan 

vaksinasi, asupan asam folat atau yodium yang cukup melalui fortifikasi 

makanan pokok atau suplemen, dan perawatan antenatal yang memadai.1 

Kelainan kongenital paling banyak ditemukan meliputi kelainan pada celah 

bibir dan langit-langit, kaki pengkor/talipes, kelainan tabung saraf, atresia 

ani, hypospadias, mikrosefali, epispadias, conjoined twins dan abdominal 

wall defect.2 

Tingginya AKB yang disebabkan oleh kelainan kongenital cukup 

banyak ditemukan sehingga penting untuk mengetahui faktor risiko 

kelainan kongenital pada bayi baru lahir. Oleh karena itu, peneliti tertarik 

ingin mengetahui lebih lanjut mengenai faktor risiko kelainan kongenital 

pada bayi baru lahir di beberapa wilayah Indonesia. Dengan mengetahui 

faktor risiko kelainan kongenital pada bayi baru lahir tersebut, diharapkan 

dapat meningkatkan wawasan, pengetahuan dan edukasi kepada 

masyarakat agar dapat menurunkan angka kejadian kelainan kongenital 

pada bayi baru lahir di Indonesia. 
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B. Rumusan Masalah 

Kelainan kongenital adalah perubahan struktural maupun fungsional 

yang terjadi selama masa intrauterin dan dapat diidentifikasi sebelum lahir, 

saat lahir atau dideteksi di kemudian hari setelah bayi lahir, dimana kelainan 

kongenital ini mempengaruhi bentuk organ, fungsi organ ataupun keduanya 

yang berdampak terhadap kesehatan dan kemampuan bertahan terhadap 

bayi.2 

      Berdasarkan hal tersebut, maka rumusan masalah penelitian ini adalah:  

“Bagaimana gambaran faktor risiko kelainan kongenital bayi baru lahir di 

beberapa lokasi di wilayah Indonesia. 

C. Pertanyaan Penelitian 

1. Bagaimana gambaran antara usia kehamilan dengan risiko kelainan 

kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia. 

2. Bagaimana gambaran antara usia ibu dengan risiko kelainan kongenital 

bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia. 

3. Bagaimana gambaran antara berat bayi lahir dengan risiko kelainan 

kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia. 

4. Bagaimana gambaran antara jenis kelamin dengan risiko kelainan 

kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia 

D. Tujuan Penelitian 

1. Tujuan umum 

Untuk mengetahui gambaran distribusi faktor risiko kelainan kongenital 

bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia. 

2. Tujuan Khusus  

a. Untuk mengetahui gambaran distribusi frekuensi usia kehamilan dengan 

risiko kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia. 
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b. Untuk mengetahui gambaran distribusi frekuensi usia ibu dengan risiko 

kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia. 

c. Untuk mengetahui gambaran distribusi frekuensi berat bayi lahir dengan 

risiko kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia. 

d. Untuk mengetahui gambaran distribusi frekuensi jenis kelamin dengan 

risiko kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia. 

E. Manfaat Penelitian 

1. Manfaat bagi Institusi Kedokteran dan Kesehatan 

       Hasil penelitian ini diharapkan dapat menjadi salah satu bahan bacaan 

yang dapat memperkaya khasanah ilmu pengetahuan dan sebagai bahan 

pertimbangan untuk penelitian selanjutnya 

2. Manfaat bagi Tenaga Kesehatan 

       Hasil penelitian ini dapat dijadikan sebagai bahan promosi kesehatan 

yang terkait kelainan kongenital bayi baru lahir kepada masyarakat 

3. Manfaat bagi Peneliti 

       Penelitian ini diharapkan menjadi sarana pengembangan diri dalam 

memperluas wawasan keilmuan dan penerapan ilmu pengetahuan di 

masyarakat 
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BAB II 

TINJAUAN PUSTAKA 

A. Kelainan Kongenital 

1. Definisi 

Adanya kelainan yang didapatakan sejak lahir disebabkan oleh 

faktor genetic maupun non genetic merupakan kelainan kongenital.15 

Menurut  definisi WHO, kelainan kongenital adalah perubahan structural 

atau fungsional yang muncul selama periode intrauterine dan dapat 

ditemukan sebelum persalinan.1 Bentuk kelainan kongenital bervariasi 

yaitu dari tingkat ringan hingga berat yang dapat mempengaruhi bentuk 

organ, fungsi organ maupun keduanya. Bagian organ tubuh pada 

penderita kelainan kongenital yang terkena memliki peran penting 

terhadap Kesehatan dan kemampuan bertahan hidup pada bayi.2 

2. Embriogenesis 

Tiga tahap perkembangan prenatal dapat dibedakan : fase 

preembrionik atau implantasi, yang berlangsung mulai terjadinya 

pembuahan akhir minggu kedua kehamilan; tahap embrio, yang 

berlangsung pada awa minggu ketiga sampai minggu kedelapan 

kehamilan; dan tahap janin, yang berlangsung dari minggu kesembilan 

sampai kelahiran anak.15 

Kelainan pada jaringan dan organ terjadi akibat adanya kegagalan 

pada proses embriogenesis. Jaringan yang rusak, penyimpangan, 

proses perkembangan, dan saat kelainan pertama kali muncul, 

semuanya mempengaruhi jenis kelainan yang berkembang. 

Aborsi spontan dapat terjadi akibat penyimpangan saat proses 

implantasi yang dapat membahayakan embrio. Sebanyak 15% dari 

semua konsepsi diperkirakan berhenti selama proses ini.15 
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3. Epidemiologi 

Sebanyak 295.498 kematian bayi baru lahir akibat kelainan 

kongenital yang terjadi pada tahun 2016 yang menduduki peringkat 

keempat secara global (Gambar 1).1 Kelainan kongenital menyebabkan 

sekita 295.000 bayi baru lahir meninggal dalam waktu 28 hari setelah 

lahir setiap tahunnya. Data WHO menyebutkan kelainan kongenital 

menjadi penyebab kematian bayi yaitu 12,57% dari 2,35 juta kematian 

bayi.1 Semua kelainan kongenital memiliki tingkat prevalensi mulai dari 

yang tinggi 82/1.000 kelahiran hidup di daerah berpendapatan rendah 

hingga 39,7/1.000 kelahiran hidup di daerah berpendapatan tinggi.16 

Gambar 1. Proporsi Penyebab Kematian Neonatus (WHO,2020) 

 

Berdasarkan surveilans Kementerian Kesehatan Republik 

Indonesia, ditemukan 1.085 bayi baru lahir yang mengalami kelainan 

kongenital di 28 rumah sakit pada 18 provinsi antara September 2014 

hingga Maret 2018.2 Pada tahun 2017, SDKI melakukan survei dan 

didapatkan bayi dengan kelainan kongenital usia 0 hingga 6 hari memliki 

kematian sebanyak 1,4%, sedangkan bayi yang berusia 7 hingga 28 hari 

memliki angka kematian 18,1%.2,6 
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4. Etiologi 

Terdapat empat kelompok penyebab kelainan kongenital yaitu 

genetik, lingkungan, multifaktorial, dan tidak diketahui. Genetik 

dianggap menyebabkan kelainan kongenital sekitar 10-30% kasus, 

diikuti oleh pengaruh lingkungan (5-10%), pewarisan multifactorial (20-

35%), dan penyebab yang tidak diketahui (30-45%).17 

a. Genetik 

Pengaruh genetik mempunyai peran penting dalam terjadinya 

gangguan pewarisan sifat secara multifaktorial, yang menyebabkan 

Sebagian besar kelainan kongenital dengan penyebab yang 

diketahui. Terdapat 1 dari 170 kelahiran hidup menyebabkan 

kelainan kromosom. Kromosom seks ekstra mempengaruhi 

sepertiga dari anak-anak dengan kelainan kromosom, trisomi 

autosom mempengaruhi seperempat, dan kelainan kromosom 

struktural seperti penghapusan atau translokasi mempengaruhi bayi 

yang tersisa. Kelainan kromosom yang numerik atau struktural dapat 

menyebabkan kelainan kongenital seperti Sindrom Down (trisomi21) 

dan Sindrom Turner (monosomi 45 XO).17 

b. Lingkungan 

Dengan mengganggu proses perkembangan normal, faktor 

lingkungan dapat menyebabkan kelainan kongenital ringan dan 

berat. Pengaruh lingkungan dapat menyebabkan kelainan bentuk 

atau masalah fungsional pada neonates. Teratogen adalah zat yang 

dapat membahayakan bayi yang sedang berkembang, termasuk 

obat-obatan, racun, infeksi dan penyakit pada ibu hamil, 15,17 

Mekanisme pasti dari masing-masing teratogen ini belum diketahui, 

tetapi semuanya dapat mengubah ekspresi gen, histogenesis, 

migrasi dan diferensiasi sel, apoptosis, sintesis dan fungsi protein, 

atau asam nukleat, atau suplai energi. Jenis dan dosis zat aktif, 

waktu dan lama paparan, terjadinya paparan bersamaan, dan 
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sensitivitas genetik embrio semuanya mempengaruhi kemungkinan 

terjadinya kelainan kongenital setelah terpapar bahan kimia 

teratogenik.  

Sebagian besar kelainan kongenital yang berhubungan 

dengan paparan teratogen disebabkan oleh interaksi faktor 

lingkungan dan gen.17 Pajanan Wanita hamil terhadap zat-zat 

termasuk alcohol, tembakau, obat-obatan, nikotin, timbal, bahan 

kimia tertentu, dan radiasi dapat meningkatkan risiko janin terkena 

kelainan kongenital.2 

c. Multifaktorial 

Kelainan kongenital dengan penyakit multifaktorial 

disebabkan oleh interaksi antara lingkungan dan genetik. Faktor 

sosial, ekonomi, teratogenik, usia ibu selama kehamilan, dan faktor 

lingkungan lainnya termasuk dalam penyebab gangguan 

multifactorial. Asma, aterosklerosis, diabetes, kanker, spina bifida, 

celah bibir dan langit-langit, dan asma adalah beberapa contoh 

kelainan kongenital yang dapat disebabkan oleh penyakit 

multifaktorial.15  

5. Klasifikasi  

a. Klasifikasi berdasarkan tahap perkembangan 

Kelainan kongenital dibagi menjadi tiga kelompok 

berdasarkan penyimpangan yang terjadi selama tahap 

perkembangan. 

1) Malformasi 

Malformasi adalah kelainan yang terjadi Ketika satu 

atau lebih tahan embrio mengalami kegagalan atau 

kerusakan.15 Malformasi paling sering merupakan hasil dari 

embriogenesis abnormal dan biasanya bermanifestasi sekitar 

minggu kedelapan kehamilan, dengan pengecualian otak, alat 

kelamin, dan gigi. Perkembangan prenatal awal adlah Ketika 
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malformasi muncul, dan sebagai akibatnya, struktur yang 

rusak dapat terbentuk sepenuhnya atau tidak sepenuhnya 

terbentuk, malformasi dapat disebabkan keadaan oleh 

keadaan lingkungan, pengaruh genetik, atau mungkin 

keduanya. Contoh malformasi seperti celah bibir/langit-langit 

(Gambar 2.) dan kelainan tabung saraf (Gambar 3.).17 

Malformasi diklasifikasikan menjadi malformasi minor dan 

mayor. Malformasi minor adalah kondisi yang tidak 

menyebabkan masalah serius dan dapat berdampak pada 

estetik, meliputi kelainan pada daun telinga, kerutan kelopak 

mata, kelainan jari, lekukan di kulit, dan ekstra puting susu. 

Malformasi mayor merupakan suatu keadaan yang apabila 

tidak diobati segera dapat mengganggu fungsi tubuh dan 

mengurangi angka harapan hidup seperti malformasi pada 

ekstremitas, jantung, ginjal, saluran pencernaan dan otak.15 

Gambar 2. Cleft palate. 

(WHO/CDC/ICBDSR, 2014) 
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Gambar 3. Neural tube defect. 

(WHO/CDC/ICBDSR, 2014) 

 

2) Disrupsi 

Setiap penyakit yang dapat diakibatkan karena 

perlekatan, iskemia, atau perdarahan disebut disrupsi. Jika 

jaringan terkena dampak, deformasi atau gangguan yang 

tampak dapat merusak struktur yang awalnya berkembang 

secara nomal tanpa menimbulkan masalah bawaan. 

Apabila terjadi deformasi maupun disrupsi akan 

mempengaruhi struktur yang mulanya berkembang secara 

normal dan apabila jaringan terkena, tidak menyebabkan 

terjadinya kelainan intrinsik. Kelainan ini dapat terjadi di 

tempat yang berbeda pada beberapa jaringan dengan 

penyebab yang paling umum adalah pecahnya selaput 
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ketuban pada awal kehamilan, yang menyebabkan tali amnion 

untuk mengikat janin dengan erat, memutuskan kuadran 

bawah janin, masuk  ke kulit, tulang, otot, serta jaringan 

lunak.15 

3) Deformasi 

Perubahan pada btnuk, lokasi, atau ukuran bagian 

tubuh yang berkembang secara teratur seperti micrognatia 

dan Talipes equinovarus (Gambar 4.) disebabkan karena 

deformasi akibat adanya resistensi mekanis yang 

menyimpang. Penyakit ini berkembang setelah 

organogenesis dan biasanya berdampak pada system 

musculoskeletal. Penyebab paling sering kelainan bentuk 

termasuk kelainan struktur Rahim seperti fibroid, banyak 

kehamilan, Rahim bicornuate, dan oligohidrmanion. Setelah 

lahir, deformitas mungkin reversibel. Ini didasarkan pada 

tingkat keparahan dan waktu kelainan sebelum 

melahirkan.15,17 

Gambar 4.Talipes equinovarus  

(WHO/CDC/ ICBDSR, 2014) 
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b. Klasifikasi berdasarkan perubahan histologis 

Pemeriksaan histologis dan manifestasi klinisi dapat 

mengetahui perubahan besar yang disebabkan oleh 

pertumbuhan sel dan jaringan pada beberapa kelainan. Hal 

tersebut dapat memperjelas patofisiologi penyakit tertentu.17 

1) Aplasia 

Aplasia dapat mengakibatkan bentuk organ yang 

menyimpang karena tidak adanya atau berkurangnya 

pertumbuhan sel seperti Agenesis ginjal. 

2) Hipoplasia 

Bentuk ini menggambarkan suatu organ berkembang 

menjai undergrowth karena kekurangan atau penurunan 

proliferasi sel, seperti pada hipoplasia paru. 

3) Hiperplasia 

Hiperplasia adalah istilah yang digunakan untuk 

menggambarkan pembelahan dan pertumbuhan sel yang 

berlebihan pada organ atau bentuk tertentu. Hipoplasia dan 

hiperplasia adalah istilah yang digunakan untuk 

menggambarkan pertumbuhan sel normal di bawah atau di 

atas batas pertumbuhan. Perubahan pertumbuhan dalam 

proses pertumbuhan sel normal menghasilkan displasia. 

4) Displasia 

Displasia, yang menggambarkan regulasi sel yang 

abnormal atau histogenesis pada beberapa jenis jaringan di 

seluruh tubuh, seperti sindrom Marfan. Displasia ektodermal 

kongenital, dan displasia tulang.15 
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c. Kelainan Kongenital Berdasarkan Klinis 

1) Kelainan Tunggal (Single Defect System) 

Keterlibatan system organ tunggal atau pada satu 

daerah organ (isolated) seperti cleft lip,palate, talipes 

equinovarus dan penyakit jantung bawaan. Asal-usul kondisi 

ini umumnya multifaktorial, yang mengacu pada akumulasi 

berbagai efek kecil yang disebabkan oleh berbagai gen serta 

protensi pemicu lingkungan.15,17 

2) Asosiasi (Association) 

Kumpulan kelainan bawaan yang sering terjadi 

Bersama-sama disebut berada dalam suatu asosiasi. 

Hubungan kelainan ini satu sama lain lebih lemah dan kurang 

dapat diandalkan daripada hubungannya dengan kelainan 

lain dalam suatu sindrom. Ini sebanding dengan asosiasi 

VACTERL, yang meliputi deformitas ekstremitas, malformasi 

jantung, fistula trakeosofagel, kelainan ginjal, dan kelainan 

tulang belakang. Prognosis untuk sindrom ini bergantung 

pada tingkat keparahan masalah yang ada, jumlah anomali, 

dan kemungkinan kekambuhan.  

3) Sekuensial (Sequences) 

Beberaoa kelainan kongenital diketahui penyebab 

utamanya seperti sekuensial ini. Sebagian besar penyebab 

kelompok ini tidak diketahui, dan dapat disebabkan oleh 

berbagai faktor.15 

4) Kompleks (Complexes) 

Menjelaskan pengaruh yang berbahaya pad area 

perkembangan embrio yang terjadi di dalam tubuh dan 

mengganggu jaringan di sektarnya selama masa 

embriogenesis.  
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5) Sindrom  

Cacat bawaan dapat muncul satu per satu atau 

berkelompok. Terjadinya beberapa penyakit dalam waktu 

yang dan terjadi secara berulang-ulang dengan pola yang 

diketahui dikenal sebagai sindrom. Ketika etiologi sindrom 

diidentifikasi, istilah diubah dari “Sindrom Hurler” menjadi 

“Mucopolysaccharidosis Tipe 1,” yang ditandai dengan nama 

khas. Pada tahun 1992, terdapat sekitar 1000 sindrom, 

dimana 100 diantaranya disebabkan oleh kelainan kromosom 

dan 50% oleh berbagai kelainan bawaan yang tidak dapat 

diklasfikasikan menjadi satu sindrom tertentu. 

d. Kelainan kongenital berdasarkan berat ringannya 

1) Malformasi mayor 

Gangguan berat dapat mengurangi harapan hidup 

penderitanya. Bantuan medis harus diberiksan secepat 

mungkin sehingga dapat meperpanjang harapan hidup. 

2) Malformasi minor 

Keadaan yang dapat diobati dengan mudah atau tanpa 

perawatan medis atau tanpa pemberian pengobatan yang 

cepat. Kelainan seperti ini sering ditemukan pada usia gestasi 

dan neonates yang mengalami gangguan pertumbuhan 

selama masih janin.17 

6. Faktor Risiko  

a. Faktor bayi 

1) Usia gestasi 

Dimulai pada hari pertama periode menstruasi terakhir 

seorang Wanita, istilah “kehamilan” mengacu pada waktu dari 

pembuahan hingga proses persalinan. Bayi cukup bulan 

memiliki usia kehamilan antara 37 minggu hingga 42 minggu, 

atau 259 hingga 293 hari. Kelahiran premature adalah mereka 
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yang terjadi Ketika masa kehamilan kurang dari 37 minggu, 

atau 259 hari. Bayi yang lahir setelah masa kehamilan lebih 

dari 42 minggu atau 294 hari merupakan bayi lahir lebih bulan. 

Kelahiran premature adalah kelahiran yang terjadi sebelum 

minggu ke-37 kehamilan, dihitung mundur dari hari pertama 

haid terakhir.19 

Tingkat kerusakan saat lahir pada anak-anak yang 

dilahirkan sebelum usia kehamilan 37 minggu lebih tinggi 

daripada bayi baru lahir cukup bulan karena perkembangan 

organ tertunda. Ini juga memiliki hubungan dengan plasenta 

yang abnormal. Hipoksia pada janin dapat disebabkan oleh 

insufisiensi plasenta. Hipoksia janin secara terus menerus 

menyebabkan mekanisme redistribusi darah, yang 

mengurangi aliran arah ke ginjal dan menyebabkan 

oligohidramnion. Kelainan kongenital pada ginjal merupakan 

komplikasi umum dari oligohidramnion.11  

Perkembangan jantung bayi premature berbeda 

secara signifikan dari bayi cukup bulan secara fisiologis. 

Miosit yang lebih kecil, lebih sedikitnya sarkomer per satuan 

massa, dan lebih banyak air terdapat pada miokardium bayi 

baru lahir premature. Oleh karena itu, kondisi hemodinamik 

selama fase transisi postnatal berhubungan dengan 

miokardium dan kontraktil yang kurang. Morbiditas dan 

mortalitas bayi premature dapat dipengaruhi karena adanya 

masalah dari sistem ekstrakardiak, bronchopulmonary 

dysplasia, necrotizing enterocolitis, dan sepsis.20 

2) Jenis kelamin 

Menurut beberapa penelitian, bayi laki-laki insiden 

kelainan kongenital yang lebih tinggi dari pada bayi 

perempuan.7,21 Di Palembang, prevalensi pada laki-laki adlah 



17 
 
 
 
 
 
 

59,3% lebih tinggi dari pada perempuan yaitu sebesar 

40,7%.7tidak ada penjelasan yang jelas mengenai kelainan 

kongenital, yang cenderung lebih sering terjadi pada laki-laki. 

Data dari studi eksperimental menunjukkan tingkat 

pertumbuhan yang lebih tinggi dan konsumsis glukosa secara 

signifikan lebih tinggi pada laki-laki saat tahap embrionik, 

bahkan sebelum diferensiasi jenis kelamin. Selain itu, embrio 

jantan preimplantasi lebih rentan terhadap produksi Reactive 

Oxygen Species (ROS) yang diinduksi stress panas daripada 

embrio betina preimplantasi. Stressor panas pada embrio 

betina mempunyai jumlah relative dari H2O2 yang lebih sedikit 

dan lebih tahan  terhadap stressor panas disbanding embrio 

jantan.22 

3) Berat bayi lahir 

Berat bayi lahir adalah berat badan yang dicatat dalam 

satu jam pertama kelahiran. Berat badan 2.500 gram atau 

kurang dianggap sebagai berat badan lahir rendah, 2.500 

hingga 4.000 gram dianggap normal, dan 4.000 gram atau 

lebih dianggap sebagai kelebihan berat badan lahir.19 Berat 

badan lahir rendah atau disebut BBLR masih terus menjadi 

masalah Kesehatan di Indonesia. Berat badan lahir rendah 

cenderung untuk mengalami kelainan kongenital.13 Hal ini 

terkait dengan terjadinya insufisiensi plasenta. Menurut 

beberapa penelitian, Human Chorionic Gonadotropin (hCG) 

yang kurang tersedia untuk janin sebagai akibat dari 

insufisiensi plasenta. Selama kehamilan, hCG yang 

dihasilkan oleh sinsitiotrofoblas merangsang pertumbuhan 

dan perkembangan genitalia eksterna pria. Suplai hCG yang 

tidak mencukupi selama kehamailan dapat menyebabkan 

perkembangan uretra yang menyimpang seperti 
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pengurangan jumlah nefron, hipospadia, pengurangan jumlah 

nefron dan hipoplasia ginjal.11  

b. Faktor ibu 

1) Faktor Genetik 

Kelainan kongenital sangat dipengaruhi oleh factor 

genetic, terutama gen. tiga tipe dasar penyakit genetic adalah 

cacat tunggal, kelainan kromosom, dan kelainan 

multifactorial. Autosom, kromosom seks, atau keduanya 

dapat dipengaruhi oleh perubahan fisik atau numerik dalam 

satu atau lebih kromosom yang menggambarkan penyakit 

yang dikenal sebagai kelainan kromosom. Kariotipe manusia 

rata-rata memiliki 46 kromosom dengan total sekitar dua 

meter DNA, 22 pasang autosom homolog, dan satu 

kromosom seks yang mencakup dua kromosom X pada 

Wanita atau kromosom X dan Y pada pria. Kromosom 

menyediakan semua informasi genetic yang diperlukan untuk 

pertumbuhan dan perkembangan berasal dari kromosom 

(sekitar 20 hingga 25 ribu gen). 

Apabila pada tahapan prenatal, postnatal, atau 

preimplantasi terjadi kesalahan pembelahan sel (mitosis atau 

meiosis) dapat mengakibatkan dangguan pada kromosom. 

Apabila sepasang kromosom tidak dapat berpisah selama 

tahap miosis, dapat menyebabkan kelainan seperti Kariotipe 

47,XXY pada Klinefelter Syndrome dengan trisomy 21, dan 

kariotipe 47,XX +21 atau 47,XY +21 pada Down Sindrom.23 

Kelainan bawaan Sebagian besar disebabkan oleh 

kelainan kromosom dan mutase den, yang keduanya dapat 

diturunkan dari orang tua. Malformasi kongenital, cacat 

intelektual, kematian bayi dan anak, dan gangguan lainnya 

telah dikaitkan dengan perkawinan sedarah.2 
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2) Usia ibu 

Usia ibu saat hamil berdampak pada prevalensi 

kelainan kongenital. Usia ibu dibagi menjadi dua kategori: 

usia ibu berisiko tinggi, didefinisikan sebagai dibawah usia 20 

dan diatas usia 35 tahun, serta usia ibu tidak berisiko, 

didefinisikan sebagai 20 hingga 35 tahun. Kehamilan di 

bawah usia 20 tahun mempunyai risiko komplikasi yang cukup 

besar, termasuk kelahiran premature dan anak dengan berat 

badan alhir rendah.24 bayi yang lahir dari ibu di bawah usia 20 

tahun tiga kali lebih mungkin mengalami cacat bawaan. Hali 

ini dikarenakan organ reproduksinya secara maksimal belum 

matang, dan janin tidak mendapatkan makanan pada Wanita 

yang  hamil pada usia muda.25  

Seiring bertambahnya usia ibu, kemungkinan janin 

memiliki risiko terjadinya gangguan genetic seperti sindrom 

down meningkat.26 Jika seorang Wanita berusia di atas 35 

tahun, peluangnya untuk memiliki anak dengan sindrom down 

meningkat 2,6 kali lipat. Sel telur Wanita mulai berkembang 

saat mereka masih dalam kandungan dan terus berkembang 

dari bulan ke bulan seiring bertambahnya usia. Akibatnya, 

seiring bertambahnya usia ovum, ovarium menua secara 

alami, dan Ketika ovarium dibuahi oleh sel sperma, terjadi 

pembelahan sel yang tidak sempurna.27 

Pada Wanita yang lebi tua, fungsi dan produksi sel telur 

keduanya menurun. 

Produksi dan fungsi ovum pada Wanita usia tua akan 

mengalami penurunan. Penurunan kapasitas produksi dan 

penurunan kapasitas sel telur untuk membuahi keduanya 

merupakan efek dari penuaan alami ovarium. Sel telur betina 

berada dalam kondisi dorman pada profase 1 meiosis sejak 
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sebelum seorang Wanita melahirkan hingga saat ovulasi. 

Selama tahap ini, oosit berpotensi menjadi nondisjunction dan 

dapat tetap tidak aktif selama 12 hingga 45 tahun. Kualitas 

oosit dapat rusak tergantung pada berapa lama siklus meiosis 

terus berjalan sebelum berhenti.27  

Ketidakseimbangan hormone adalah akibat alami dari 

penuaan ovarium dan mempengaruhi perkembangan 

aneuploidi. Sebelum dan sesudah menopause, perubahan 

hormonal ini, termasuk peningkatan sekresi androgen, 

penurunan kadar estradiol sistemik, perubahan kadar 

reseptor hormone, dan peningkatan mendadak hormone 

luteinizing dan Follicular Stimulating Hormone (FSH), dapat 

meningkat kemungkinan nondisjunction sebelum maupun 

setelah terjadinya menopause pada fase pembelahan oosit, 

yang mengarah pada pembentukan zigot dengan jumlah 

kromosom yang tidak normal, khususnya kromosom 21 

berjumlah 3 buah.27 

Ibu yang berusia >35 tahun dan dibawah 20 tahun juga 

berdampak pada kelainan kongenital. Hal ini mengakibatkan 

ketidakmampuan janin untuk menyerap nutrisi karena suplai 

darah ke plasenta tidak mencukupi. Metabolisme dan 

pertumbuhan janin terhambat sebagai akibat dari 

terganggunya aliran nutrisi dari ibu ke janin, sehingga 

berkurangnya suplai hCG ke janin dan menyebabkan 

gangguan stimulasi pertumbuhan dan perkembangan pada 

janin.11 
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3) Status gizi 

Wanita obesitas atau kelebihan berat badan lebih 

mungkin untuk mengalami makrosomia, penyakit jantung 

bawaan, kematian bayi, dan masuk ke unit perawatan intensif 

bayi baru lahir.28,29 masalah kehamilan seperti hiperemis 

gravidarum, pre atau eclampsia, diabetes gestasional, dan 

lahir mati semuanya terkait dengan obesitas pada Wanita 

hamil. Indeks massa tubuh untuk ibu dibagi menjadi tiga 

kelompok: kurus dan normal (BMI antara 18,5 dan 22,9); 

kelebihan berat bdan (BMI antara 23 dan 24,9); dan obesitas 

(BMI lebih dari 25; berdasarkan kombinasi obesitas I dan II).28 

Masalah kehamilan bagi ibu dan janin lebih mungkin 

terjadi pada Wanita kelebihan berat badan. 

Salah satu efek obesitas yang paling sering terjadi 

pada kehamilan adalah diabetes gestasional, yang 

berkembang secara tiba-tiba pada Wanita hamil tanpa 

Riwayat penyakit sebelumnya. Pelepasan zat diabetogenic 

plasenta seperti hormone pertumbuhan, hormone Pelepas 

kortikotropin, lactogen plasenta, dan prolactin selama 

kehamilan menyebabkan peningkatan resistensi insulin. 

Respon inflamasi yang lebih tinggi, disfungsi vascular dan 

endotel, dan metabolism lipid yang menyimpang 

menyebabkan hiperlipidemia juga hadir pada ibu obesitas. 

Hiperlipidemia menyebabkan sekresi tromboksan meningkat 

dan sekresi prostasiklin menurun, meningkatkan risiko 

trmobosis plasenta, penurunan aliran darah palesnta, risiko 

infark plasenta, dan risiko solusio plasenta pada akhir 

kehamilan, meningkatkan kemungkinan kelahiran prematur 

dan munculnya sindrom gangguan pernafasan.30  
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Hiperglikemia janin disebabkan oleh peningkatkan 

difusi glukoas melalui plasenta. Hal ini menyebabkann 

hiperlpasia sel beta pankreas, yang memungkinkan janin 

mengkonsumsi glukoas secara berlebihan dan bertindak 

sebagai katalis untuk makrosomia. Disfungsi plasenta dan 

janin dini mungkin dipengaruhi oleh peningkatan stress 

oksidatif obesitas, peradangan, dan resistensi insulin. Selama 

organogenesis, hiperglikemia juga meningkatkan 

kemungkinan keguguran dan cacat bawaan. Wanita dengan 

berat badan berlebih memiliki resiko melahirkan bayi dengan 

penyakit jantung bawaan, spina bifida, dan kelainan 

kongenital lainnya.31  

4) Jarak Kehamilan 

Jarak kehamilan juga dapat berdampak pada 

Kesehatan ibu dan janin. Biasanya dibutuhkan Kesehatan ibu 

duan sampai tiga tahun untuk Kembali normal secara 

fisiologis. Kelahiran dengan interval paritas kurang dari dua 

tahun memiliki risiko BBLR 14.083 kali lebih tinggi 

dibandingkan ibu dengan interval paritas dua tahun. Hal ini 

akibat kondisi ibu yang tidak membaik setelah melahirkan. 

Kesehatan ibu merupakan salah satu unsur yang 

berkontribusi terhadap penyakit ibu dan janin.32 

Kelahiran premature menyebabkan anemia dan Rahim 

yang tidak siap untuk implantasi embrio. Anemia disebabkan 

oleh pemulihan ibu yang tidak sempurna dari penyakit dan 

asupan nutrisi yang tidak memadai, tetapi kebutuhan nutrisi 

janin harus diperhatikan. Jarak antar kehamilan adalah factor 

lain yang mempengaruhi Kesehatan mental ibu. Hal ini 

dikarenakan pad anak sebelumnya masih membutuhkan 

perhatian khususnya dari ibu.32 
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Wanita dapat memulihkan diri secara fisik dan mental 

sebelum memulai kehamilan lagi dengan menunggu dua 

tahun di antara kehamilan. Oleh karena itu, disarankan untuk 

menggunakan keluarga berencana (KB) untuk mencegah 

kehamilan yang tidak diinginkan sehingga interval kehamilan 

berikutnya >2 tahun setelah interval kelahiran sebelumnya.32 

5) Diabetes Melitus Maternal 

Anomali kongenital dan diabetes mellitus sangat erat 

hubungannya. Hal ini karena efek teratogenic diabetes, yang 

tidak dikelola dengan baik selama kehamilan, diabetes 

mellitus selama kehamilan dapat menghambat pertumbuhan 

janin, terutama selama 8 minggu pertama. Ketika ibu dengan 

diabetes mellitus, bayi mereka yang baru lahir mempunyai 

glukosa darah yang berlebih.16 selain itu, bayi yang lahir dari 

ibu diabetes lebih mungkin mengalami makrosomia, serta 

diabetes tipe 2 dan hipoglikemia neonates. Ibu dengan IMT> 

25 dan hipertensi diinduksi kehamilan (pregnancy induced 

hypertension) merupakan factor risiko terjadi diabetes mellitus 

selama kehamilan.33 

6) Hipertensi Maternal 

Dengan merusak sistem pembuluh darah, tekanan 

darah tinggi, juga dikenal sebagai tekanan darah tinggi pada 

kehamilan, dapat mengganggu pertumbuhan dan 

perkembangan janin. Hipertensi ini mengubah aliran darah 

janin selama kehamilan, yang menyebabkan pertumbuhan 

jantung yang tidak tepat. Beberapa obat tekanan darah tinggi 

hipotensi, seperti ACE inhibitor, telah dikaitkan dengan 

kelainan jantung. Sejumlah penelitian pada hewan telah 

menunjukkan bawha angiogenesis dan eskpansi plasenta, 

dua proses yang mempengaruhi perkembangan jantung 
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janin, dipengaruhi oleh perubahan epigenetic yang 

disebabkan oleh lingkungan prenatal yang tidak 

menguntungkan (misalnya, hipertensi ibu). Bahkan setelah 

mengontrol penggunaan obat, ditemukan bahwa ibu yang 

memiliki hipertensi sebelum hamil memiliki peningkatan risiko 

memiliki anak dengan kelainan bawaan.29 

c. Faktor lingkungan 

1) Infeksi pada Masa Kehamilan 

Wanita hamil yang tertular infeksi selama trimester 

pertama kehamilan mereka, terutama selama tahap 

organogenetik, berada pada peningkatan risiko keguguran 

dan kelainan bawaan. Wanita hamil yang tertular infeksi dapat 

menularkannya kepada anak-anak mereka yang belum lahir 

melalui plasenta. Dua penyebab paling sering dari kelainan 

kongenital di Negara berkembang adalah infeksi sifilis dan 

rubella.2  

Jumlah bayi baru lahir dengan mikrosefali (kepala lebih 

kecil dari bayi susianya) telah bertambah akibat infeksi virus 

Zika saat ini. Infeksi sitomegalovirus adalah akar penyebab 

gangguan hidrosefalus, mikrosefali, dan mikftalmia.2 

Penyebab tersering gangguan pendegaran 

sensorineural pada anak dan penyumbang utama infeksi 

kongenital adala cytomegalovirus (CMV). Wanita hamil yang 

berisiko penularan CMV vertical (transplasental) termasuk 

mereka yang memiliki infeksi primer atau non-primer (infeksi 

ulang dengan strain virus lain atau reaktivasi strain awal). 

Infeksi primer memiliki tingkat penularan yang 10-15 kali lebih 

tinggi dibandingkan infeksi ibu nonprime. Sekita 10% bayi 

dengan infeksi CMV muncul dengan tanda-tanda klinis saaat 

lahir, meskipun Sebagian besar bayi baru lahir tidak 



25 
 
 
 
 
 
 

menunjukkan gejala. Mikrosefali, Intrauterine Growth 

Restriction (IUGR), hepatosplenomegali, ruam petekie, 

icterus, dan kejang adalah beberapa tanda klinis gejala ICMV 

saat lahir.34 

2) Obat-obatan 

Wanita hamil harus menghindari minum obat yang 

dapat membahayakan bayi yang sedang berkembang. Hal ini 

disebabkan bahwa Sebagian besar obat yang digunakan oleh 

ibu dapat melewati plasenta. Obatnya perlahan-lahan dapat 

berpindah dari ibu ke janin melalui plasenta. Obat melewati 

proses biotransformasi di plasenta, dimana ia mungkin 

memiliki efek teratogenic dan terapeutik. Defek pertumbuhan 

janin disebabkan oleh efek teratogenik. 

Prevalensi kelainan jantung bawaan, hypoplasia pada 

wajah tengah dan jari, dan penyakit system saraf pusat (SSP) 

semuanya dipengaruhi oleh penggunaan obat antiepilepsi. 

Embriopati antikonvulsan mengacu pada paparan anak yang 

belum lahir terhadap antikonvulsan.10  

Cacat bawaan dipengaruhi oleh Wanita hamil yang 

menggunaka obat antijamur flukonazol untuk mengobati 

keputihan. Risiko mengalami tetralogi Fallot, celah bibir dan 

langit-langit, dan anomaly vascular yang signifikan meningkat 

saat mengonsumsi flukonazol oral.35 

3) Merokok 

Riwayat merokok, baik aktif maupun pasif, 

mempengaruhi kemungkinan kelainan kongenital, termasuk 

celah bibir dan langit-langit. Ketika paparan terjadi selama 

trimester pertama Wanita hamil, hubungan ini saat penting. 

Merokok selama kehamilan meningkatkan risiko ibu 

melahirkan anak dengan cacat bawaan hingga enam kali 
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lipat.16 Cacat bawaan lebih mungkin terjadi Ketika orang 

terpapar karbon monoksida dan nikotin. Efek karbon 

monoksida dapat mengakibatkan penurunan jumlah oksigen 

yang mencapai jaringan tubuh. Pelepasan hormone yang 

dapat mempersempit pembuluh darah di pengaruhi oleh 

nikotin sehingga suplai darah ke Rahim dan plasenta 

berkurang sehingga resiko mengalami kelainan kongenital 

meningkat.36  

4) Paparan Bahan Kimia 

Mutasi pada sel germinal induk dapat disebabkan oleh 

paparan bahan kimia. Selain itu, ia ditransmisikan ke sel telur 

yang telah dibuahi, sehingga sel telur tertentu berubah dan 

menghasilkan embrio yang tidak normal.37 

Beberapa zat, termasuk pestisida, pelarut organik, 

volatile, eter glikol, dan logam berat, dapat memiliki efeki 

teratogenik. Hal ini dimungkinkan untuk terkena bahan kimia 

ini di tempat kerja atau di rumah.38 wanita pada hamil awa 

yang terpapar pestisida memiliki korelasi substansial dengan 

perkembangan kelainan kongenital, dengan angka 13,2 

persen dibandingkan dengan 4,2 persen untuk Wanita yang 

tidak terpapar.16 

5) Alkohol 

Alkohol yang diminum oleh ibu dapat melewati 

plasenta dan mencapai sel dan jaringan embrio dan janin 

yang sedang tumbuh. Asetaldehida dan bahan kimia/zat 

berbahaya lainnya diproduksi di hati selama metabolism 

alkohol. Tubuh dapat menggunakan asam asetat, yang 

dihasilkan Ketika enzim astealdehida dehidrogense 

dilepaskan, untuk mengubah racun berbahaya menjadi 

molekul tidak berbahaya yang dapat digunakan. 
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Asetaldehida, di sisi lain, meghasilkan iritasi dan merusak sel 

dan jaringa jika tidak diubah dan kemudian menumpuk dalam 

tubuh. Hal ini kemudian menghasilkan metabolism yang 

menyimpang dan perkembangan sel. Alkohol juga merusak 

jaringan dan sel yang sedang berkembang Ketika melewati 

membrane plasenta, yang mengakibatkan cacat structural. 

Fetal alcohol syndrome mengacu pada pembentukan 

karakteristik wajah tertentu pada bayi baru lahir yang lahir dari 

ibu yang menggunakan alkohol, seperti celah kelopak mata 

kecil dan filtrum datar yang khas (tanpa depresi).14 

7. Diagnosis 

a. Penelaahan prenatal 

Telusuri mengenai riwayat ibu diperiksa dari segi usia 

kehamilan, diabetes melitus, penyakit ibu seperti epilepsi, 

TORCH,varicella, hipertermia, kontak dengan obat-obatan 

tertentu seperti anti epilepsi, obat psoriasis etretinat, 

dietilbestrol, antikoagulan warfarin, vitamin A isotretinoin, 

paparan radiasi dan riwayat penggunaan zat adiktif seperti 

alkohol dan kokain.15 

b. Riwayat persalinan 

Riwayat persalinan yang perlu diketahui adalah letak 

anak dalam kandungan, metode lahir, bayi lahir mati dan 

kesehatan bayi baru lahir. 

c. Riwayat keluarga 

Riwayat keluarga juga perlu diketahui dalam 

menegakkan diagnosis. Riwayat keluarga dapat berupa 

terjadinya kelainan yang sama, kelainan bawaan lainnya, 

kematian anak yang tidak dapat dijelaskan penyebabnya, dan 

cacat intelektual  
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d. Pemeriksaan fisik 

Pemeriksaan fisik pada bayi dilakukan dengan 

melakukan pengukuran hingga mencari masalah mayor dan 

minor. Jika dua kelainan minor ditemukan, sekitar 10% 

disertai kelainan yang mayor. Tiga kelainan minor 

berhubungan dengan satu kelainan mayor pada 85% kasus. 

e. Pemeriksaan penunjang 

Pemeriksaan penunjang yang dilakukan pada bayi 

dengan kelainan kongenital yaitu pemeriksaan sitogenetik 

(kelainan kromosom), ekokardiografi, analisis DNA, 

radiografi, ultrasonografi, dan serologi TORCH. Jika 

dibandingkan dengan pemeriksaan laboratorium, 

pemeriksaan fisik, riwayat kesehatan ibu dan keluarga, serta 

pemeriksaan radiografik pada bayi baru lahir dengan kelainan 

kongenital sangat penting untuk dilakukan. 

8. Tatalaksana  

Penatalaksanaan dapat dilakukan dengan medikamentosa 

maupun dengan bedah. Sindrom Turner, yang dapat diobati dengan 

terapi sulih hormon berupa hormon seks dan hormon pertumbuhan, 

merupakan contoh kelainan bawaan yang dapat diobati dengan 

obat-obatan. Penanganan dengan bedah digunakan untuk 

mengobati kelainan pada bibir sumbing dan langit-langit sumbing, 

stenosis pilorus, polikistik ginjal, kelainan jantung bawaan, dan lain-

lain. Beberapa terapi simtomatik tersedia untuk banyak kelainan 

genetik yang memungkinkan pasien untuk hidup normal meskipun 

ada kelainan genotif.15 

a. Kelainan kromosom  

Pengobatan sulih hormon seks dapat mengembalikan 

perkembangan seks sekunder tetapi tidak mengembalikan 

kesuburan pada beberapa kelainan kromosom seks. 
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Gangguan autosomal dapat diobati dengan pengobatan 

simtomatik pada pasien.  

b. Kelainan gen tunggal 

Beberapa kelainan gen tunggal dapat diberi 

pengobatan seperti yang terlihat pada tabel 1. 

Tabel 1. Tatalaksana Kelainan Gen Tunggal 

Kelainan Tatalaksana 

Poliposis koli Kolektomi  

Galaktosemia Diet rendah galaktosa 

Beta thalassemia Cangkok sumsum tulang 

Penyakit Wilson D-penisilamin 

Hemofilia Terapi pengganti faktor 

pembekuan 

Severe Combined 

Immunodeficiency Cangkok sumsum tulang 

Hiperplasia adrenal kongenital Terapi pengganti hormon 

Sistinuria Asupan cairan tinggi, 

penisilamin 

Sferositosis herediter Splenektomi  

Agammaglobulinemia Imunoglobulin 

Metilmalonik asiduria Vitamin B12-kofaktor enzim 

Penyakit polikistik ginjal Cangkok ginjal 

Hiperkolesterolemia familial Diet, obat-obatan 

Fenilketonuria Diet rendah fenilalanin 

Hemokromatosis Venaseksis 
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c. Kelainan Multifaktorial 

Beberapa kelainan multifaktorial dapat diberi terapi 

seperti yang terlihat pada tabel 2. 

Tabel 2. Tatalaksana Kelainan Multifaktorial 

Kelainan Tatalaksana 

Hipertensi Obat-obatan 

Celah bibir dan langit-langit Tindakan bedah 

Hidrosefalus Tindakan bedah, obat-

obatan 

Stenosis pilorus Tindakan bedah 

Hipertensi Obat-obatan 

Penyakit jantung bawaan Tindakan bedah, obat-

obatan 

Diabetes melitus Obat-obatan 

Epilepsi  Obat-obatan 

 

9. Pencegahan 

a. Pencegahan Primer 

Pentingnya pencegahan primer dalam pencegahan 

kelainan kongenital harus dilakukan. Hal ini agar bayi lahir 

tanpa kelainan kongenital dan tidak membahayakan kehidupan 

janin selama dalam kandungan. Hal ini dapat dicapai melalui 

pendekatan kesehatan reproduksi mendasar yang meliputi 

promosi kebiasaan makan dan hidup yang sehat, layanan 

kesejahteraan keluarga, nutrisi yang aman, dan lingkungan. 

Kemudian mengidentifikasi, pengobatan, dan pencegahan 

infeksi ibu serta pengendalian penyakit diabetes mellitus dan 

epilepsi yang bergantung pada insulin. Pentingnya dilakukan 

vaksinasi, dan menghindari obat-obatan tertentu selama masa 
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kehamilan dan sebelum pembuahan. Pendekatan dasar untuk 

kesehatan reproduksi mencakup hal-hal berikut: 

a) Layanan kesejahteraan keluarga dengan dengan 

mengatur jarak kehamilan, perencanaan ukuran keluarga, 

serta menentukan usia untuk berhenti hamil dan 

menurunkan proporsi kehamilan yang tidak terduga. 

b) Menjaga kesehatan pada ibu hamil dengan memperbaiki 

pola makan selama masa reproduksi dengan 

mengkonsumsi makronutrien dan mikronutrien yang 

cukup (vitamin, zat besi, yodium, mineral, dan asam folat). 

Melengkapi dengan asam folat membantu untuk 

menghindari cacat tabung saraf. 

c) Mempromosikan gaya hidup sehat dengan tidak 

mengkonsumsi asupan nutrisi yang berbahaya seperti 

mengkonsumsi alkohol, merokok baik aktif maupun pasif. 

d) Penyakit seperti diabetes mellitus yang bergantung 

dengan insulin, epilepsi, dan penyakit menular seksual, 

seperti diabetes mellitus tergantung insulin, epilepsi, dan 

penyakit menular seksual, dikendalikan selama fase pra-

konsepsi melalui pengobatan dan melakukan konseling 

obat yang sesuai sebelum dan selama kehamilan. 

e) Menghindari paparan zat berbahaya di sekitar lingkungan 

yaitu menghindari pestisida, logam berat, serta zat kimia 

lainnya sebelum dan selama kehamilan. 

f) Meningkatkan pengetahuan terhadap kesehatan ibu dan 

juga janin serta mendorong agar melakukan pencegahan 

terhadap kelainan kongenital. 
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b. Pencegahan Sekunder 

Tujuannya adalah untuk menurunkan jumlah anak lahir 

yang mengalami kelainan kongenital. Kelainan kongenital 

dapat dideteksi melalui skrining genetik dan diagnostik 

prenatal, dan pasangan dapat melakukan konseling genetik 

dan pilihan pengobatan yang akan digunakan. 

c. Pencegahan Tersier 

Pencegahan ini ditujukan untuk deteksi dini dan 

pengelolaan masalah yang dialami setelah anak lahir dengan 

kelainan kongenital.39
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B. Kerangka Teori 

Gambar 5. Kerangka Teori
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BAB III 

KERANGKA KONSEP DAN DEFINISI OPERASIONAL 

A. Kerangka Konsep 

Gambar 6. Kerangka Konsep 
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B. Definisi Operasional dan Kriteria Objek 

1. Subyek Penelitian 

Subyek penelitian pada penelitian adalah semua bayi baru lahir di beberapa 

lokasi di wilayah Indonesia, yang tercatat pada jurnal sumber data 

penelitian. 

Kriteria Objektif : 

a) Kasus :  bila pada jurnal sumber data penelitian tercatat bayi baru lahir 

menderita kelainan kongenital 

b) Kontrol : bila pada jurnal sumber data penelitian tercatat bayi baru lahir tidak 

menderita kelainan kongenital  

2. Usia Kehamilan  

Usia kehamilan adalah usia kehamilan ibu di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia, yang tercatat pada jurnal sumber data penelitian. 

Kriteria objektif:  

a) Berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitian tercatat usia kehamilan 

ibu  adalah prematur (< 37 minggu) 

b) Tidak Berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitian tercatat usia 

kehamilan ibu adalah Normal (38 – 42 minggu) 

3. Usia Ibu 

Usia ibu adalah usia ibu yang melahirkan di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia, yang tercatat pada jurnal sumber data penelitian 

Kriteria objektif: 

a) Berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan usia ibu < 20 tahun atau > 

35 tahun.  

b) Tidak berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan usia ibu diantara 21 

– 34 tahun. 
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4. Berat Bayi Lahir 

Berat bayi lahir adalah berat bayi yang baru lahir di beberapa lokasi di 

wilayah Indonesia, yang tercatat pada jurnal sumber data penelitian. 

Kriteria objektif: 

a) Berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan berat bayi lahir rendah 

(<2500 gram) 

b) Tidak berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan berat bayi lahir 

normal (2500-4000 gram) 

5. Jenis Kelamin 

Jenis kelamin adalah jenis kelamin bayi baru lahir di beberapa lokasi di 

wilayah Indonesia, yang tercatat pada jurnal sumber data penelitian. 

Kriteria objektif: 

a) Berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan jenis kelamin laki-laki 

b) Tidak berisiko : bila pada jurnal sumber data penelitan jenis kelamin 

perempuan 
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BAB IV 

METODE PENELITIAN 

A. Metode dan Desain Penelitian 

1. Metode Penelitian 

      Metode penelitian yang digunakan pada penelitian ini adalah metode 

deskriptif dengan menggunakan jurnal penelitian tentang kelainan 

kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia yang 

bertujuan mengetahui gambaran distribusi frekuensi faktor risiko kelainan 

kongenital pada bayi baru lahir di beberapa wilayah Indonesia periode 

tahun 2009 sampai dengan tahun 2018. 

B. Tempat dan Waktu Penelitian 

1. Tempat penelitian  

      Tempat penelitian disesuaikan dengan tempat penelitian sumber data 

penelitian. Dari berbagai jurnal penelitian ini, maka penelitian dilakukan di 

beberapa lokasi di wilayah Indonesia dengan jurnal, sebagai berikut: 

a. Rumah Sakit Pusat Angkatan Darat Gatot Soebroto Kota Jakarta Pusat 

b. Puskesmas Peudada Kabupaten Bireuen 

c. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Mohammad Hoesin Palembang 

d. Puskesmas Martapura Kabupaten Banjar 

e. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Kariadi Semarang 

f. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Kariadi Semarang 

g. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Mohammad Hoesin Palembang 

2. Waktu penelitian 

      Waktu penelitian ini disesuaikan dengan waktu penelitian sumber data 

penelitian. Waktu penelitian dari sumber data penelitian ini adalah, sebagai 

berikut: 

a. Rumah Sakit Pusat Angkatan Darat Gatot Soebroto Kota Jakarta Pusat 

periode Januari-Desember 2013 

b. Puskesmas Peudada Kabupaten Bireuen periode Maret-Mei 2018 
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c. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Mohammad Hoesin Palembang periode 

Januari-November 2015 

d. Puskesmas Martapura Kabupaten Banjar periode 2013-2015 

e. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Kariadi Semarang periode Januari 2009-Juni 

2013 

f. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Kariadi Semarang periode Januari 2009-Juni 

2013 

g. Rumah Sakit Umum Pusat Dr. Mohammad Hoesin Palembang periode 

November-Desember 2017 

C. Populasi dan Sampel Penelitian 

1. Populasi Penelitian 

      Populasi dalam penelitian ini adalah seluruh jurnal penelitian case 

control tentang kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di 

wilayah Indonesia. 

2. Sampel Penelitian 

      Sampel penelitian ini adalah seluruh jurnal penelitian case control 

tentang kelainan kongenital bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah 

Indonesia, yang memenuhi kriteria penelitian. 

D. Kriteria Jurnal Penelitian 

1. Kriteria Inklusi Jurnal Penelitian 

a. Jurnal penelitian tentang kelainan kongenital bayi baru lahir di 

beberapa wilayah Indonesia. 

b. Jurnal penelitian yang memuat minimal satu variabel berupa usia 

kehamilan, usia ibu, jenis kelamin dan berat bayi lahir 

c. Penelitian menggunakan metode analitik dengan pendekatan case 

control. 

2. Kriteria Ekslusi Jurnal Penelitian  

Jurnal penelitian tentang kelainan kongenital usia bayi diatas 28 hari 

setelah kelahiran di beberapa wilayah Indonesia. 
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        Berdasarkan kriteria jurnal penelitian, tersaring tujuh jurnal 

penelitian yang akan digunakan sebagai berikut : 

Tabel 3. Jurnal Penelitian tentang faktor risiko kelainan kongenital 

bayi baru lahir di beberapa wilayah di Indonesia periode 

tahun 2009 sampai dengan periode tahun 2018 yang Dipakai 

Sebagai Sumber Data Penelitian. 

Peneliti Judul Penelitian Tempat Penelitian 
Jumlah 

Sampel 

Desain 

Penelitian 

Sri Ellyati, 
Kusharisupeni, 

Luknis Sabri 

2013 

Faktor-faktor yang 
berhubungan 

dengan kelainan 
kongenital pada 
bayi baru lahir di 

RSPAD Gatot 
Soebroto 

RSPAD Gatot 
Soebroto Jakarta 

100 
Case 

Control 

Minda 

Septiani, Maria 

Ulfa 

2018 

Faktor-faktor yang 
berhubungan 

dengan kejadian 
BBLR di wilayah 
kerja puskesmas 

Peudada Kab. 
Bireuen 

Puskesmas Peudada 
Kabupaten Bireuen 

60 
Case 

Control 

Ziske Maritska, 
Siti Rahma 

Anissya Kinanti 

2015 

Kejadian dan 
distribusi kelainan 
kongenital pada 
bayi baru lahir di 
Rumah Sakit dr. 

Moehammad 
Hoesin 

Palembang 
periode januari-
november 2015 

RS dr. Moehammad 
Hoesin Palembang 

100 
Case 

Control 
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Nashihatu 
Diniya, Atikah 

Rahayu, 
Musafaah 

2013-2015 

Faktor risiko yang 
berhubungan 

dengan berat bayi 
baru lahir di 

wilayah kerja 
puskesmas 

Martapura kab. 
Banjar 

Puskesmas 
Martapura 

Kabupaten Banjar 
164 

Case 
Control 

Tria Kusuma 
Maharani, 
Adhie Nur 
Radityo 

2009-2013 

Faktor-faktor yang 
berpengaruh 

terhadap kejadian 
kelainan 

kongenital sistem 
urogenital pada 

neonatus 

RSUP Dr. Kariadi 
Semarang 

48 
Case 

Control 

Adhie Nur 
Radityo, MS 

Kosim, 
Kamilah Budhi 

R, Gatot 
Irawan, Arsita 

Eka Rini 

2009-2013 

Faktor risiko 
kelainan 

kongenital 
orofacial pada 

neonatus 

RSUP Dr. Kariadi 
Semarang 

48 
Case 

Control 

Nindy 
Lagundary 

Putry 

2017 

Analisi faktor 
risiko kelainan 

kongenital system 
urogenital di 

RSMH 
Palembang 

Rumah Sakit dr. 
Moehammad Hoesin 

Palembang 
120 

Case 
Control 
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E. Cara Pengambilan Sampel 

      Cara pengambilan sampel disesuaikan dengan cara pengambilan data 

pada jurnal penelitian di berbagai tempat yang dijadikan sebagai sampel 

penelitian. Teknik pengambilan sampel yang digunakan ialah total sampling 

dimana semua sampel diambil sesuai dengan jumlah populasi dari jurnal 

yang digunakan sebagai sumber data penelitian 

F. Cara Pengumpulan Data 

      Cara pengumpulan data dilakukan dengan memasukkan semua data 

dari jurnal-jurnal sumber data sebagai sampel ke dalam komputer dengan 

menggunakan program Microsoft Excel. Data adalah yang dimaksud dalam 

jurnal-jurnal sumber data ini adalah hasil penelitian masing-masing jurnal 

menyangkut tentang usia kehamilan, usia ibu, jenis kelamin dan berat bayi 

lahir. 
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G. Alur Penelitian 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Gambar 7. Alur penelitian 

Pengumpulan Data Penelitian 

Penulisan Hasil Penelitian 

Penyajian Hasil Penelitian 

Penelusuran jurnal penelitian tentang penderita kelainan 
kongenital bayi baru lahir 

jurnal penelitian tentang kelainan kongenital bayi baru lahir di 
beberapa lokasi di wilayah Indonesia  

Terpilih tujuh jurnal sumber data penelitian 

Memenuhi kriteria inklusi 
penelitian 

Membuat tabel rangkuman data dari 7 jurnal 
sumber data penelitian  

Melakukan pengambilan data dari jurnal penelitian sumber data 
yang terdiri dari: 

 
1.iNama peneliti dan tahun menelti; 2. Judul penelitian; 3. Tempat 

dan Waktu Penelitan; 4. Usia kehamilan; 5. Usia ibu; 6. Jenis 
kelamin; 7. Berat bayi lahir. 
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H. Prosedur Penelitian 

1. Peneliti melakukan penelusuran jurnal-jurnal penelitian tentang kelainan 

kongenital bayi baru lahir di berbagai website seperti: Google Schoolar, 

Pubmed, dan Scopus. 

2. Dilakukan pengumpulan jurnal penelitian tentang kelainan kongenital pada 

bayi baru lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia  

3. Jurnal penelitian kemudian akan dipilah berdasarkan kriteria jurnal 

penelitian. 

4. Didapatkan jurnal penelitian tentang kelainan kongenital pada bayi baru 

lahir di beberapa lokasi di wilayah Indonesia, yang memenuhi kriteria 

penelitian. 

5. Semua data dikumpulkan dengan meng-input ke dalam komputer dengan 

menggunakan program microsoft excel. 

6. Data yang dimaksud dalam penelitian ini adalah hasil penelitian masing-

masing jurnal menyangkut usia kehamilan, usia ibu, jenis kelamin dan berat 

bayi lahir 

7. Data dari beberapa jurnal sumber data penelitian tersebut dituangkan 

dalam tabel rangkuman data hasil penelitian tentang penderita kelainan 

kongenital bayi baru lahir. 

8. Pengambilan data dari jurnal penelitian sumber data meliputi: 

a. Nama Peneliti dan Tahun Meneliti 

b. Judul Penelitian 

c. Tempat dan Waktu Penelitian 

d. Usia kehamilan 

e. Usia ibu 

f. Jenis kelamin 

g. Berat bayi lahir 

9. Selanjutnya dilakukan pengumpulan data 
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10. Setelah pengumpulan data selesai, peneliti melakukan penulisan hasil 

penelitian sebagai laporan tertulis dalam bentuk skripsi 

11. Selesai penulisan hasil, peneliti akan menyajikan hasil penelitian dalam 

bentuk lisan dan tulisan. 

I. Aspek Etika Penelitian 

      Penelitian ini tidak mempunyai masalah yang dapat melanggar etik 

penelitian karena:  

1. Peneliti akan mencantumkan nama peneliti dan tahun terbit dari jurnal/buku 

sumber referensi pada setiap  data  yang dirujuk dari jurnal/buku yang 

bersangkutan. 

2. Diharapkan penelitian ini dapat memberi manfaat kepada semua pihak 

yang terkait sesuai dengan manfaat penelitian yang telah disebutkan 

sebelumnya.  
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BAB V 

HASIL DAN PEMBAHASAN 

A. Hasil 

1. Hasil Pencarian Jurnal 

Hasil pencarian jurnal didaptkan 7 jurnal penilitian tentang 

faktor risiko kelainan kongenital pada bayi baru lahir. Pada jurnal 

yang pertama yang ditulis oleh Sri Ellyati, Kusharisupeni dan 

Luknis Sabri dengan penelitian yang berjudul Faktor-faktor yang 

berhubungan dengan kelainan kongenital pada bayi baru lahir di 

RSPAD Gatot Soebroto Jakarta. Jurnal kedua yang ditulis oleh 

Minda Septiani dan Maria Ulfa dengan penelitian yang berjudul 

Faktor-faktor yang berhubungan dengan kejadian BBLR di 

wilayah kerja puskesmas Peudada Kab. Bireuen. Jurnal ketiga 

yang ditulis oleh Ziske Maritska dan Siti Rahma Anissya Kinanti 

dengan penelitian yang berjudul Kejadian dan Distribusi kelainan 

kongenital pada bayi baru lahir di Rumah Sakit dr. Moehammad 

Hoesin Palembang periode Januari – November 2015. Jurnal 

keempat yang ditulis oleh Nashihati Diniya, Atikah Rahayu, dan 

Musafaah dengan penelitian yang berjudul faktor risiko yang 

berhubungan dengan berat bayi baru lahir di wilayah kerja 

puskesmas Martapura Kabupaten Banjar. Jurnal kelima yang 

ditulis oleh Tria Kusuma Maharani dan Adhie Nur Radityo dengan 

penelitian yang berjudul faktor-faktor yang berpengaruh 

terhadapt kejadian kelainan kongenital system urogenital pada 

neonates di RSUP Dr. Kariadi Semarang. Jurnal keenam yang 

ditulis oleh Adhie Nur Radityo, MS Kosim, Kamilah Budhi R, Gatot 

Irawan, dan Arsita Eka Rini dengan penelitian yang berjudul 

faktor risiko kelainan kongenital orofacial pada neonates di RSUP 

Dr. Kariadi Semarang. Dan jurnal ketujuh yang ditulis oleh Nindy 

Lagundary Putry dengan penelitian yang berjudul Analisis Faktor 
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Risiko Kelainan Kongenital system urogenital di Rumah Sakit dr. 

Moehammad Hoesin Palembang. 

Total jumlah sampel yang didapatkan dari 7 Jurnal penelitian 

adalah 1.668 subyek penelitian, berdasarkan usia kehamilan 492 

subyek penelitian dari 5 jurnal, berdasarkan usia ibu 640 subyek 

penelitian dari 7 jurnal, berdasarkan berat bayi lahir 220 subyek 

penelitian dari 2 jurnal, dan berdasarkan jenis kelamin 316 

subyek penelitian dari 4 jurnal, dengan detail persebaran 

berdasarkan variabel disajikan pada tabel berikut.(lampiran 1.) 

a. Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru lahir 

berdasarkan usia kehamilan. 

Tabel 4. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi 

baru lahir berdasarkan usia kehamilan 

Usia Kehamilan Kasus Kontrol N 

Berisiko 73 (35,3%) 134 (64,7%) 207(42,1%) 

Tidak Berisiko 173 (60,7%) 112 (39,3%) 285(57,9%) 

Total 246 246 492 

OR : 1,743 – 24,06 

 Tabel 4. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada 

bayi baru lahir berdasarkan usia kehamilan pada kelompok 

kasus berisiko terdapat 73(35,3%) subyek penilitian dan 

kelompok kasus tidak berisiko terdapat 173(60,7%) subyek 

penelitian. Kelompok kontrol berisiko terdapat 134(64,7%) 

subyek penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko 

terdapat 112(39,3%) subyek penelitian. Dengan jumlah usia 

kehamilan berisiko terdapat 207(42,1%) subyek penelitian 

dan jumlah usia kehamilan tidak berisiko terdapat 285(57,9%) 

subyek penelitian dari total keseluruhan 492 subyek 

penelitian. 
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b. Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru lahir 

berdasarkan usia ibu 

Tabel 5. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi 

baru lahir berdasarkan usia ibu 

Usia Ibu Kasus Kontrol N 

Berisiko 108 (37,5%) 180 (62,5%) 288(45%) 

Tidak Berisiko 212 (60,2%) 140 (39,8%) 352(55%) 

Jumlah 320 320 640 

OR : 0,198 – 11,667 

Tabel 5. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada 

bayi baru lahir berdasarkan usia ibu pada kelompok kasus 

berisiko terdapat 108(37,5%) subyek penilitian dan kelompok 

kasus tidak berisiko terdapat 212(60,2%) subyek penelitian. 

Kelompok kontrol berisiko terdapat 180(62,5%) subyek 

penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko terdapat 

140(39,8%) subyek penelitian. Dengan jumlah usia ibu 

berisiko terdapat 288(45%) subyek penelitian dan jumlah usia 

ibu tidak berisiko terdapat 352(55%) subyek penelitian dari 

total keseluruhan 640 subyek penelitian. 

c. Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru lahir 

berdasarkan berat bayi lahir 

Tabel 6. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi 

baru lahir berdasarkan berat bayi lahir 

Berat Bayi 

Lahir 

Kasus Kontrol N 

Berisiko 34 (45,9%) 40 (54,1%) 74(33,6%) 

Tidak Berisiko 76 (52,1%) 70 (47,9%) 146(66,4% 

Jumlah 110 110 220 

OR : 0,248 – 3,509 
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 Tabel 6. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada 

bayi baru lahir berdasarkan berat bayi lahir pada kelompok 

kasus berisiko terdapat 34(45,9%) subyek penilitian dan 

kelompok kasus tidak berisiko terdapat 76(52,1%) subyek 

penelitian. Kelompok kontrol berisiko terdapat 40(54,1%) 

subyek penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko 

terdapat 70(47,9%) subyek penelitian. Dengan jumlah berat 

bayi lahir berisiko terdapat 74(33,6%) subyek penelitian dan 

jumlah berat bayi lahir tidak berisiko terdapat 146(66,4%) 

subyek penelitian dari total keseluruhan 220 subyek 

penelitian. 

d. Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru lahir 

berdasarkan jenis kelamin 

Tabel 7. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi 

baru lahir berdasarkan jenis kelamin 

Jenis Kelamin Kasus Kontrol N 

Berisiko 85 (45,9%) 100 (54,1%) 185(58,5%) 

Tidak Berisiko 73 (55,7%) 58 (44,3%) 131(41,5%) 

Jumlah 158 158 316 

OR : 0,067 – 5,318 

 Tabel 7. distribusi frekuensi kelainan kongenital pada 

bayi baru lahir berdasarkan jenis kelamin pada kelompok 

kasus berisiko terdapat 85(45,9%) subyek penilitian dan 

kelompok kasus tidak berisiko terdapat 73(55,7%) subyek 

penelitian. Kelompok kontrol berisiko terdapat 100(54,1%) 

subyek penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko 

terdapat 58(44,3%) subyek penelitian. Dengan jumlah jenis 

kelamin berisiko terdapat 185(58,5%) subyek penelitian dan 

jumlah jenis kelamin tidak berisiko terdapat 131(41,5%) 

subyek penelitian dari total keseluruhan 316 subyek penelitian
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B. Pembahasan 

1. Usia kehamilan 

Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru 

lahir berdasarkan usia kehamilan pada kelompok kasus 

berisiko terdapat 73(35,3%) subyek penilitian dan kelompok 

kasus tidak berisiko terdapat 173(60,7%) subyek penelitian. 

Kelompok kontrol berisiko terdapat 134(64,7%) subyek 

penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko terdapat 

112(39,3%) subyek penelitian. Dengan jumlah usia kehamilan 

berisiko terdapat 207(42,1%) subyek penelitian dan jumlah 

usia kehamilan tidak berisiko terdapat 285(57,9%) subyek 

penelitian dari total keseluruhan 492 subyek penelitian. 

Bayi yang dilahirkan dengan masa kehamilan kurang 

dari 37 minggu atau <259 hari, disebut dengan bayi kurang 

bulan. Bayi lahir lebih bulan apabila dilahirkan dengan masa 

kehamilan lebih dari 42 minggu atau lebih dari 294 hari. 

Kelahiran prematur didefinisikan sebagai kelahiran yang 

terjadi sebelum minggu ke-37 kehamilan, yang diukur dari hari 

pertama menstruasi terakhir.19 

Karena pematangan organ tertunda pada bayi lahir 

sebelum minggu ke-37, maka tingkat kerusakan saat lahir 

lebih tinggi daripada bayi lahir dengan cukup bulan. Hal 

tersebut juga berkaitan dengan disfungsi plasenta. 

Insufisiensi plasenta dapat menyebabkan janin mengalami 

hipoksia. Apabila hipoksia janin berlangsung secara terus 

menerus, hal ini akan memicu mekanisme redistribusi darah 

dan berakibat terjadinya penurunan aliran darah ke ginjal 

sehingga terjadi oligohidramnion. Kelainan yang sering 
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dikaitkan dengan oligohidramnion yaitu kelainan kongenital 

pada ginjal.11 

2. Usia ibu 

Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru 

lahir berdasarkan usia ibu pada kelompok kasus berisiko 

terdapat 108(37,5%) subyek penilitian dan kelompok kasus 

tidak berisiko terdapat 212(60,2%) subyek penelitian. 

Kelompok kontrol berisiko terdapat 180(62,5%) subyek 

penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko terdapat 

140(39,8%) subyek penelitian. Dengan jumlah usia ibu 

berisiko terdapat 288(45%) subyek penelitian dan jumlah usia 

ibu tidak berisiko terdapat 352(55%) subyek penelitian dari 

total keseluruhan 640 subyek penelitian. 

Kehamilan yang terjadi di bawah usia 20 tahun adalah 

kehamilan berisiko tinggi yang dapat menimbulkan 

permasalahan seperti bayi lahir prematur dan BBLR.24 Ibu 

usia < 20 tahun memiliki risiko 3 kali memiliki bayi dengan 

kelainan kongenital. Hal ini disebabkan organ reproduksi 

belum matang dengan sempurna, dan ibu hamil muda belum 

dapat memberi makan janinnya dengan tepat.25  

Risiko terjadinya kelainan kromosom pada janin, 

seperti sindrom Down, meningkat seiring bertambahnya usia 

ibu.26 Peluang memiliki anak dengan sindrom Down 

meningkat 2,6 kali jika wanita tersebut berusia di atas 35 

tahun. Kemungkinan memiliki anak dengan sindrom Down 

meningkat 2,6 kali jika wanita hamil berusia di atas 35 tahun. 

Sel telur pada wanita terbentuk saat mereka masih dalam 

kandungan, dan akan dimatangkan dari bulan ke bulan seiring 

bertambahnya usia. Sehingga keadaan sel telur akan 

memburuk seiring bertambahnya usia, dan terjadi penuaan 
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ovarium secara intrinsik, serta terjadi pembelahan yang tidak 

sempurna pada saat dibuahi oleh sel sperma.27 

Produksi dan fungsi ovum pada wanita usia tua akan 

mengalami penurunan. Penuaan ovarium yang terjadi 

mempunyai hubungan dengan penurunan kapasitas produksi 

dan penurunan kemampuan sel telur untuk membuahi. 

Sebelum seorang wanita lahir hingga terjadi ovulasi, oosit 

pada wanita berada pada keadaan istirahat dalam profase I 

dari meiosis. Oosit dapat menjadi nondisjunction pada fase ini 

dan dapat menjadi tidak aktif selama 12 hingga 45 tahun. 

Lamanya siklus meiosis yang berhenti, juga terkait dengan 

penurunan dari fungsi oosit sehingga dapat mempengaruhi 

kualitas dari ovum.27  

Penuaan ovarium secara intrinsik menyebabkan 

terjadinya ketidakseimbangan hormon dan mempengaruhi 

kejadian aneuploidi. Perubahan hormon tersebut seperti 

terjadi peningkatan sekresi androgen, penurunan kadar 

estradiol sistemik, perubahan kadar reseptor hormon, dan 

secara tiba-tiba meningkatnya Luteinizing Hormone dan 

Follicular Stimulating Hormone (FSH) sebelum maupun 

setelah terjadinya menopause, dapat meningkatkan 

terjadinya nondisjunction pada fase pembelahan sel telur 

sehingga terbentuk zigot dengan jumlah kromosom yang tidak 

normal yaitu kromosom 21 sebanyak 3 buah.27 

Kelainan kongenital juga dipengaruhi oleh ibu yang 

berusia >35 tahun maupun <20 tahun. Hal ini disebabkan 

aliran darah plasenta yang kurang baik sehingga 

menyebabkan asupan nutrisi pada janin terganggu. 

Terjadinya gangguan pada aliran nutrisi dari ibu ke janin 

tersebut akan menyebabkan proses metabolisme dan  
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pertumbuhan pada janin menjadi terhambat sehingga suplai 

hCG ke janin berkurang dan membuat stimulasi pertumbuhan 

dan perkembangan pada janin terganggu.11 

3. Berat bayi lahir 

Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru 

lahir berdasarkan berat bayi lahir pada kelompok kasus 

berisiko terdapat 34(45,9%) subyek penilitian dan kelompok 

kasus tidak berisiko terdapat 76(52,1%) subyek penelitian. 

Kelompok kontrol berisiko terdapat 40(54,1%) subyek 

penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko terdapat 

70(47,9%) subyek penelitian. Dengan jumlah berat bayi lahir 

berisiko terdapat 74(33,6%) subyek penelitian dan jumlah 

berat bayi lahir tidak berisiko terdapat 146(66,4%) subyek 

penelitian dari total keseluruhan 220 subyek penelitian. 

Berat lahir pada bayi didefinisikan sebagai berat badan 

kurang dari 2.500 gram, berat badan lahir normal didefinisikan 

sebagai berat 2.500-4.000 gram, dan berat badan lahir 

berlebih dengan berat lebih dari 4.000 gram.19 Berat Badan 

Lahir Rendah atau disebut BBLR, di Indonesia masih terus 

menjadi masalah kesehatan  dan lebih cenderung mengalami 

kelainan kongenital.13 Beberapa penelitian menjelaskan 

bahwa hal tersebut berkaitan dengan terjadinya insufisiensi 

plasenta. Insufisiensi plasenta dapat menyebabkan suplai 

Human Chorionic Gonadotropin (hCG) ke fetus berkurang. 

hCG dibentuk oleh sinsitiotrofoblas berfungsi sebagai 

stimulator pertumbuhan dan perkembangan pada genitalia 

eksterna laki-laki secara sempurna selama masa kehamilan. 

Apabila suplai hCG ke fetus tidak tercukupi, maka dapat 

mengakibatkan kelainan pada perkembangan uretra seperti 
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hipospadia, pengurangan jumlah nefron dan hipoplasia 

ginjal.11  

4. Jenis kelamin 

Distribusi frekuensi kelainan kongenital pada bayi baru 

lahir berdasarkan jenis kelamin pada kelompok kasus berisiko 

terdapat 85(45,9%) subyek penilitian dan kelompok kasus 

tidak berisiko terdapat 73(55,7%) subyek penelitian. 

Kelompok kontrol berisiko terdapat 100(54,1%) subyek 

penelitian dan kelompok kontrol tidak berisiko terdapat 

58(44,3%) subyek penelitian. Dengan jumlah jenis kelamin 

berisiko terdapat 185(58,5%) subyek penelitian dan jumlah 

jenis kelamin tidak berisiko terdapat 131(41,5%) subyek 

penelitian dari total keseluruhan 316 subyek penelitian. 

Menurut beberapa penelitian, bayi laki-laki memiliki 

tingkat kejadian kelainan kongenital yang lebih tinggi daripada 

bayi perempuan.7,21 Data dari studi eksperimental 

menunjukkan tingkat pertumbuhan yang lebih tinggi dan 

konsumsi glukosa yang jauh lebih tinggi pada pria pada tahap 

embrional, bahkan sebelum diferensiasi seksual. Selain itu, 

embrio preimplantasi jantan lebih rentan terhadap produksi 

Reactive Oxygen Species (ROS) yang diinduksi stressor 

panas daripada embrio preimplantasi betina. Stressor panas 

pada embrio betina mempunyai jumlah relatif dari H2O2 yang 

lebih sedikit dan lebih tahan terhadap stressor panas 

dibanding embrio jantan.22 
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BAB VI 

KESIMPULAN DAN SARAN 

A. Kesimpulan 

Berdasarkan tujuh jurnal tentang gambaran distribusi 

frekuensi faktor risiko kelainan kongenital pada bayi baru lahir di 

beberapa wilayah di Indonesia periode tahun 2009 sampai dengan 

tahun 2018 maka dapat disimpulkan sebagai berikut : 

1. Dari lima jurnal yang meneliti usia kehamilan didapatkan 

jumlah subyek penelitian dengan jumlah berisiko 207(42,1%) 

dan jumlah tidak berisiko 285(57,9%). 

2. Dari tujuh jurnal yang meneliti usia ibu didapatkan jumlah 

subyek penelitian dengan jumlah berisiko 288(45%) dan 

jumlah tidak berisiko 352(55%). 

3. Dari dua jurnal yang meneliti berat bayi lahir didapatkan jumlah 

subyek penelitian dengan jumlah berisiko 74(33,6%) dan 

jumlah tidak berisiko 146(66,4%). 

4. Dari empat jurnal yang meneliti jenis kelamin didapatkan 

jumlah subyek penelitian dengan jumlah berisiko 185(58,5%) 

dan jumlah tidak berisiko 131(41,5%). 

B. Saran 

Adapun saran yang dapat direkomendasikan penulis dari 

hasil penelitian ini adalah sebagai berikut: 

1.      Kepada Tenaga Kesehatan 

Diharapkan agar lebih banyak melakukan promosi-promosi 

kesehatan terhadap faktor-faktor yang berisiko terhadap 

kelainan kongenital pada bayi baru lahir demi menurunkan 

angka kelainan kongenital pada bayi disetiap tahunnya. 
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2.      Institusi Pendidikan Kedokteran dan Kesehatan 

Diharapkan untuk penelitian lebih lanjut untuk melakukan 

penelitian secara lebih spesifik mengenai hal-hal yang ada 

hubungan dengan factor risiko kelainan kongenital pada bayi 

baru lahir dalam cakupan data dan berdasarkan stratifikasi 

waktu, sehingga dapat membandingkan hasil temuannya 

dengan hasil penelitian ini. 

3.      Kepada peneliti selanjutnya  

Diharapkan untuk peneliti selanjutnya, dapat melakukan 

penelitian secara langsung ke masyarakat mengenai 

gambaran faktor risiko kelainan kongenital sehingga dapat 

memperbanyak data dan menjadi update data terbaru 

mengenai angka kelainan kongenital pada bayi baru lahir. 
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Lampiran 1. Tabel  Rangkuman Data Hasil Penelitian Tentang Faktor Risiko Kelainan Kongenital Bayi Baru Lahir 

di Beberapa Wilayah Di Indonesia Periode Tahun 2009 sampai dengan Tahun 2018 

NO. 
JURNAL SUMBER 

DATA 

Usia Kehamilan Usia Ibu Berat Bayi Lahir Jenis Kelamin 

KASUS KONTROL KASUS KONTROL KASUS KONTROL KASUS KONTROL 

N % N % N % N % N % N % N % N % 

1 

Faktor-faktor yang 
berhubungan dengan 

kelainan kongenital pada 
bayi baru lahir di RSPAD 

Gatot Soebroto 

10 20.00% 38 76.00% 18 36.00% 42 84.00% 15 30.00% 33 66.00% 0 0.00% 0 0.00% 

40 80.00% 12 24.00% 32 64.00% 8 16.00% 35 70.00% 17 34.00% 0 0.00% 0 0.00% 

2 

Faktor-faktor yang 
berhubungan dengan 

kejadian BBLR di wilayah 
kerja puskesmas 

Peudada Kab. Bireuen 

11 36.70% 2 6.70% 17 56.70% 6 20.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 

19 63.30% 28 93.30% 13 43.30% 24 80.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 

3 

Kejadian dan distribusi 
kelainan kongenital pada 
bayi baru lahir di Rumah 
Sakit dr. Moehammad 

Hoesin Palembang 
periode Januari-
November 2015 

0 0.00% 0 0.00% 13 26.00% 32 64.00% 0 0.00% 0 0.00% 19 38.00% 29 58.00% 

0 0.00% 0 0.00% 37 74.00% 18 36.00% 0 0.00% 0 0.00% 31 62.00% 21 42.00% 

4 

Faktor risiko yang 
berhubungan dengan 
berat bayi baru lahir di 

wilayah kerja Puskesmas 
Martapura Kab. Banjar 

30 36.60% 68 82.90% 19 23.20% 71 86.60% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 

52 63.40% 14 17.10% 63 76.80% 11 13.40% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 0 0.00% 

5 
Faktor-faktor yang 

berpengaruh terhadap 
kejadian kelainan 

9 37.50% 19 79.20% 6 25.00% 16 66.70% 0 0.00% 0 0.00% 4 16.70% 18 75.00% 
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kongenital sistem 
urogenital pada neonates 15 62.50% 5 20.80% 18 75.00% 8 33.30% 0 0.00% 0 0.00% 20 83.30% 6 25.00% 

6 
Faktor risiko kelainan 

kongenital orofacial pada 
neonates 

0 0.00% 0 0.00% 15 62.50% 3 12.50% 0 0.00% 0 0.00% 10 41.70% 20 83.30% 

0 0.00% 0 0.00% 9 37.50% 21 87.50% 0 0.00% 0 0.00% 14 58.30% 4 16.70% 

7 

Analisis faktor risiko 
kelainan kongenital 
sistem urogenital di 
RSMH Palembang 

13 21.70% 7 11.70% 20 33.30% 10 16.70% 19 31.70% 7 11.70% 52 86.70% 33 55.00% 

47 78.30% 53 88.30% 40 66.70% 50 83.30% 41 68.30% 53 88.30% 8 13.30% 27 45.00% 

Berisiko 73   134   108   180   34   40   85   100   

Tidak Birisiko 173   112   212   140   76   70   73   58   

  Usia Kehamilan Usia Ibu Berat Bayi Lahir Jenis Kelamin 
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Lampiran 2. Jadwal Penelitian
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