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Abstrak
Tujuan : Melaporkan kasus Body Stalk Anomaly yang didiagnosa antenatal dengan

ultrasonografi .

Tempat : Divisi Fetomaternal Bagian Obstetri & Ginekologi RS Dr.M.Djarnil Padang

Rancangan : Laporan kasus

Latar Belakang : Insiden body stalk anomaly sangatlah jarang, hanya 1 dari 10.000 kelahiran
hidup. Body stalk anouraly adalah kelainan kongenital dengan gambaran : defek dinding
abdomen, thoracoo dan abdominochisis,kiposkoliosis berat,pendeknya tali pusat bahkan tidak
ada dan kelainan eksftemitas. Pada kasus ini, diagnosa awal ditegakkan berdasarkan pemeriksaan

ulfrasonografi, dengan ditemukan oligohidraamnion berat dan defek dinding abdomen. Diagnosa

antenatal yang baik sangat penting untuk managemen pasien karena meskipun harapan hidupnya

rendah, penatalaksanaannya diperlukan kerjasama tim unhrk abnormalitas yang dijumpai saat

lahir. Untuk investigasi kelainan kongenital dilakukan pemeriksaan kromosom

Kasus : Dilaporkan kasus pasien wanita, usia 25 tahun, dikirim sejawat SpOG dengan

didiagnosa GrPoAoIIo Gravid aterm 40 - 4l minggu+ kelainan kongenital mayor . Pada

pemeriksaan ulEasonografi fetomaternal didapatkan : janin hidup tunggal inta uterin letak

lintang, kepala di kanan dorso superior, cairan amnion habis, vertebre skolisis, terdapat defek

dinding abdomen , organ visceral (liver dan usus) keluar dari defek menyatu dengan

plasenta,tidak jelas gambaran kelainan kongenital mayor lainnya. Pasien diterminasi dengan

Seksio sesarea elektif atas indikasi janin letak lintang an oligohidramnion berat, bekerjasama

dengan bagian bedah anak dan perinatologi. Bayi lahir dengan: berat badan 2700 grany panjang

badan 30 crn dan Apgar skor 1/1. Kelainan kongenital yang tampak berupa : Plasenta menempel

pada abdomen janin, tidak terdapat umbilikus, Organ viseral ( liver, lien, usus halus dan usus

besar) keluar dari defek dinding abdomen yang besar. Kedua ekstemitas atas normal,

ekstremitas bawah kanan terdapat femur dengan tibia dan fibula pendek, terdapat 4 jan, terdapat

band dari kaki kanan ke pelvis. Ekstremitas kiri tidak terbentuk, , Low set ear, penebalan

plasenta , single umbilical arteri, anus dan genitalia tidak terbentuk

Kesimpulan : Diagnosis antenatal Body stalk anomaly dapat di lalarkan dengan pemeriksaan

ultrasonografi .

Kata Kunci : Body stalk anomaly, defek dinding abdomen, ultrasonografi, pemeriksaan

kromosom .
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Pendahuluan
Kelainan kongenital (cacat bawaan) adalah suatu kelainan struktur anatomi dari suatu

organ atau sistem organ yang normal. Insiden cacat bawaan mayor saat lahir adalah 2 sampai 3

persen sedangkan yang minor + 14,7 yo.Malformasi kongenital adalah salah satu penyebab

kematian janin di United States yaitu 21% dari semua kematian janin. (r'''t) Diagaosis antenatal

adalah ilmu mengidentifikasi kelainan stnrktural atau fungsional yang tidak normal ( cacat lahir)
pada janin- Diagnosis antenatal dapat mengidentifrkasi malformasi janin dan sindroma genetik

janin pada trimester pertama kehamilan agar dapat mempertimbangkan kemungkinan
penatalaksanaannya, penerimaan orangtua terhadap cacat janin dengan memberikan konseling
yang tepat, dan kemungkinan terminasi kehamilannya (a)

Ultrasonografi telah menjadi metode pencitraan pilihan untuk menegakkan diagnosis dan

membantu dalam pengelolaan cacat bawaan dibandingkan dengan metode pencitraan lainnya

karena selain aman, tidak invasive, cukup akurat, juga cukup sederhana dibanding metode

pencitraan lainnya. Namun, akurasi pemeriksaannya masih sangat tergantung pada kemampuan

resolusi alat serta pengetahuan dan pengalaman operator( 3)

Body stalk anomaly , omphalocele dan gastrochisis adalah kelainan pada dinding

abdomen. Body stalk anomaly adalah kelainan yang jarang ditemukan namun dapat dideteksi

dengan ultrasonografi yang teliti pada akhir trimester pertama atau pada trimester kedua.
19,16,1?,2t ).

Body stalk anomaly
Body stalk anomaly adalah kelainan kongenital yang jarang tedadi dan merupakan

kelainan yang mematikan. Insidennya I dari 10000 kelahiran hidup.. Van allen , adalah orang

yang pertama kali mendeskripsikan kelainan ini pada tahun 1987 dan disebut juga dengan limb

body wall complex. Body stalk anomaly adalah defek dinding abdomen dimana organ abdomen

terletak diluar dari rongga perut dan disertai dengan tali pusat yang pendek atau tidak ada.
('r'6 73'e'10'r r'12'22)' Kelainan ini memiliki 2 tipe , yaitu tipe I dengan komplikasi defek pada

kraniofasial. Tipe II dengan komplikasi defek pada dinding ventral tanpa adanya defek

kaniofasial( 8'13)

Faktor resiko yang menyebabkan kelainan kongenital tersebut adalah pengguna alkohol
dan tembakau. 

(13'14J5) 
kelainan ini sering diternukan tanpa adanya hubturgan dengan fetal

gender, usia orangtua, atau kelainan karyotipe dan kromosom. (7'11'11'18'21'22)

Penyebab bodystalk anomaly tidak dapat dijelaskan hanya dengan satu teori. Teori
pertama adalah ruptur amnion dini yang dapat menyebabkan lesi pada badan janin. Van Alien

et al. menduga bahwa penyatuan terlalu awal dari aliran darah embrio selama enam minggu

pertama kehamilan menyebabkan kegagalan penutupan dinding tubuh ventrai dan menetap dari

rongga ekstra-embrio coelomic .Teori lainnya adalah tidak normalnya lapisan embrio(
5-r r,16,17,18,2t:2)

Diaposa body stalk anomaly dapat ditegakkan dengan pemeriksaan ultrasonografi. Pada

gambaran ulaasonografi akan tampak defek dinding abdomen, tali pusat sangat pendek bahkan

IType text] Page 2



tidak ada, dengan satu arteri yang sangat besar, thoracoo dan abdominochisis, kiposkoliosis

berat, kelainan pada ekstremitas dan oligohidraamnion 
(8'16'1e).

Jika kelainan ini didiagnosis dini, maka diizinkan rurtuk dilakukan tenninasi kehamilan

lebih awal atau jika kehamilan diteruskan maka terminasi kehamilan dilakukan dengan hauma
yang minimul. (e'16'17'21). Pemeriksaan post natal yang dapat dilakukan adalah pemeriksaan

plasenta dan tali pusat untuk memastikan diagnosis body stalk anomali tersebut. Kelainan body

stalk anomaly ini sering ditemukan tanpa adanya hubrurgan dengan kelainan karyotipe atau

kromosom. (21)

Defek dinding abdomen
Kelainan yang termasuk dalam defek dinding abdomen adalah gasfoschisis,

omphalocele. Perkembangan normal dari dinding anterior abdomen adalah tergantung penyatuan

4 lapisan ektomesoderm , sefalik, kaudal, dan 2 lapisan lateral. Pada usia kehamilan 8 -10

minggu kehamilan , semua janin memperlihatkan herniasi dari mid gut yang diperlihatkan

dengan massa hiperechoik pada bagian basal urnbilikus , yang kemudian terdorong semuanya

kedalam rongga abdomen pada usia sekitar 11-12 minggu. 
(20r

Omphalocele
Omphalocele adalah defek dinding abdomen pada dasar dari tali pusat, disertai adanya

herniasi dari organ-organ dalam abdomen.yang ditutupi oleh membran peritoneum dan amnion.

Insidensi dari kondisi ini adalah I dari 4000-7000 kelahiran hidup. Omphalocele yang disertai

dengan kelainan lainnya terjadi pada 70o/o dari kasus yang ada, sebagian besar disertai dengan

kelainan kromosom. 
(a'5)

Etiologi dari omphalocele masih tidak diketahui. Bermacam-macam teori telah

dikemukakan termasuk akibat gagalnya usus kembali masuk ke dalam abdomen pada usia

kehamilan rninggu ke 10-12, gagalnya lipatan mesodermal lateral pindah secara sental dan

menetapnya eksffemitas pada usia kehamilan lebih dari 12 minggu. Hernia umbilical fisiologis

terjadi selama minggu ke 8 usia kehamilan, saat usus tengah meluas masuk ke celom

exfiaembrional, menempati segmen proksimal dari tali pusat. Pada usia kehamilan 8-10 minggu,

akan terjadi hernia umbilical dari usus tengah . Usus tengah kembali ke cavitas abdomen pada

usia keharnian 12 minggu. Hernia fisiologis, diametemya jarang melebihi 7 mm atau sangat

jarang menetap setelah usia kehaml,an 12 minggu . Oleh karena hernia secara fisiologis ini,
maka diagnosis omphalocele ditetapkan lebih dari 12 minggu dari amenorrhea. 

(s)

Omphalocele biasanya disertai dengan kelainan kongenital yang multiple dan mempunyai

penyebab kromosom atau sindrom genetik jika dibandingkan dengan defek dinding abdomen

lainnya seperti gashoshisis. Banyak kasus (45-88%) omphalocele disertai dengan kelainan-

kelainan yang berbeda dan tingkat keparahannya menentukan prognosis. Kelainan yang paling

sering adalah kelainan pada cardiac, genitourinari, gastrointestinal, muskuloskletal, neural tube,

dan defek kepala-leher. Kelainan kromosom terjadi sekitar 40-600/o yaitu sindrom trisomi 18,13,

21, Turner, Klinefelter dan sindrom riploid. (5)

Diagnosis ultrasonografi dari ompalokel berdasarkan pada tarnpilan abdomen dengan

hernisiasi dari usus dan liver. Omphalocele didiagnosis dengan USG jika massa midline pada
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anterior fetal terdiri atas organ-organ dalam isi abdomen yang telah herniasi melalui defek

sentral pada bagian dasar tali pusat . Massa ini memiliki permukaan yang halus yang terbentuk

dari membrane peritoneal'amniotic.(a'5)

Gastroschisis
Gasffoschisis terjadi I dari 4000 kelahiran hidup merupakan kelainan yang terjadi karena

eviserasi pada dinding anterior abdomen sedangkan pangkal umbilikus berlangsung baik.

Kelainan ini jarang berhubungan dengan kelainan kromosom, kelainan kromosom hanya

ditemukan , r;t'zo)
Diagnosa ultrasonografi dapat dilakukan sejak kehamilan trimester pertama. Gambaran

ulhasonografi tampak usus yang mengambang dalam cairan amnion seperti gambaran kernbang

kol, Perbedaannya dengan omphalocele adalah usus keluar dari defek tersebut tanpa disertai

selaput peritoneum, dan tidak disertai oleh organ abdomen lainnya.(a)

Laporan Kasus
Seorang pasien wanita, usia 25 tahun kiriman spesialis kandurgan RSUD Kerinci pada

tanggal 29 januari 2013 dengan diagnosa GIP0A0H0 gravid aterm 40-41 minggu + kelainan

kongenital mayor. Pasien dikirim ke RS Dr. M Djamil Padang untuk penatalaksanaan

komprehensif terhadap bayinya. Pada pemeriksaan ultrasonografi Fetomaternal RS Dr .M
Djamil Padang tampak bahwa : Janin hidup tunggal intra uterine letak lintang kepala dorso

inferior. Vertebre skoliosis , cairan amnion habis, tidak terdapat dinding abdomen (defek ),
organ visceral ( liver,lien dan usus ) keluar dari defek menyatu dengan plasenta ,tidak jelas

gambaran kelainan kongenital mayor lainnya , ukuran biometri BPD : 94 mm, FL : 65 mm dan

HL : 58 mm . Kesan pemeriksaan ultrasonografi adalah: Oligohidramnion berat suspek body

stalk anomaly. Garnbaran USG, sebagai berikut:

Terminasi kehamilan pada pasien ini adalah seksio sesarea elektif atas indikasi janin

letak lintang dan oligohidramnion berat dengan kerjasam tim bagian perinatologi dan bedah

anak. Bayi lahir dengan berat badan 2700 gram dan panjang 30 cm dan apgar skor lil.
Kelainan kongenital yang ditemukan pada neonatus adalah : Plasenta menempel pada abdomen
janin, tidak terdapat umbilikus, organ viseral ( liver, lien, usus halus dan usus besar) keluar dari
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defek dinding abdomen yang besar. Kedua ekstremitas atas normal, ekstremitas bawah kanan

terdapat femur dengan tibia dan fibula pendek, terdapat 4 jari, terdapat band dari kaki kanan ke

pelvis. Eksremitas kiri tidak terbentuk, , Low set ear, penebalan plasenta , single umbilical
arteri, anus dan genitalia tidak terbenhrk.

Untuk pemeriksaan selanjutnya dilakukan pengiriman sample plasenta untuk analisa

kromosom. Pada pemeriksaan analisa kromosom dengan Fluorecence in situ Hybridization
(FISH) menunjukkan bahwa kromosom seks pasien adalah mosaik yaitu XO (38 9/o) dan XX (62

%o) dengan kromosom 13, 18, dan2l ada2 , kesannya adalah normal. Jumlah kromosom yang

mosaik, ada yang normal (XX) dan monosomi X (XO) umumnya terjadi akibat non disjuction
pada fase mitosis paska pembuahan. Teknik FISH ini tidak dapat menyingkirkan adaltidaknya

kelainan jurnlahkromosom selainkromosom seks, 13, T8,21sertakelainanstrukturkromosom.

Gambaran hasil pemeriksaan kromosom FISH
Hasil Fluorescence ln Situ Hybridization (FISH)

Probe 18 dan 21 pada By. Ny. Era Kardia, 13E|-PC0015

Probe 18 pada By. Ny. Era Kardia, 13E|-PC0013
Adanya 2 titik warna biru menunjukkan adanya 2 kromosom 18

Probe2l pada By. Ny. Era Kardia. ',3E1-PC0013

Adanya 2 titik warna merah menunjukkan adanya 2 kromosom 21
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Hasil Fluorescence ln Situ Hybridization (FISH)
Probe X, Y dan 13 pada By. Ny. Era Kardia, 13E|-PC0015

Probe X dan probe Y pada By. Ny. Era Kardia, 'l3EI-PC0013

Adanya 1 titik warna hijau menunjukkan adanya 1 kromosom X
Adanya 2 titik warna hijau menunlukkan adanya 2 kromosom XX

Tidak adanya titik warna merah menunjukkan tidak adanya kromosom Y

Probe 13 pada By. Ny. Era Kardia, 13E|-PC0013
Adanya 2 titik warna hijau menunjukkan adanya 2 kromosom 13

Hasil analisis karyotyping adalah :jumlah kromosom pada setiap sel yang dipelajari adalah mos

45,X(20)|46,XX(20), yang artinyaada2 populasi sel (mosaik), yaitu:

45,Xyatg artinya adalah jumlah kromosom 45 buah dengan satu buah kromosom X(
monosomi X) , yang diternukan pada20 sel yang dipelajari(s0 %)

16,XX, yang artinya adalah jumlah kromosom 46 buah dengan kromosom seks adalah

XX , yang ditemukan pada20 sel yang dipelajari ( 50 %).

Gambaran karyotyping

a.

b.
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Diskusi
Pasien usia 25 tahun kiriman SpOG dengan diagaosa G1P0A0H0 gravid aterm 40-41

minggu + kelainan kongenital rnayor. Pada kehamilan aterm, pasien kontrol ke RSUD kerinci

dan kemudian dikirim ke RS Dr.M Djamil Padang untuk mendapatkan pemeriksaan lanjutan di

bagian fetomaternal RS Dr. M Djamil Padang dan penatalaksanaan yang komprehensif terhadap

persalinannya. Berdasarkan hasil pemeriksaan ultrasonogtafi bagian fetornaternal tersebut sesuai

dengan gambman body stalk anomaly , yaitu defek dinding abdomen, organ visceral ( liver dan

usus) keluar dari defek menyatu dengan plasenta, vertebre skoliosis,kelainan ekstremitas dan

oligohidramnion berat.

Tenninasi pada pasien ini dengan seksio sesarea elektif, sudah sesuai dengan indikasinya

yaitu letak lintang dan oligohidramnion berat. Penanganan persalinan dengan kelainan

kongenital dilakukan dengan kerjasam tim bedah anak dan perinatologi. Kelainan kongenital

yang tampak pada neonatus adalah : Plasenta menempel pada abdomen janin, tidak terdapat

umbilikus, Organ viseral ( liver, lien, usus halus dan usus besar) keluar dari defek dinding
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abdomen yang besar. Kedua eksffemitas atas normal, ekstremitas bawah kanan terdapat femur

dengan tibia dan fibula pendek, terdapat 4 jari, terdapat band dari kaki kanan ke pelvis.

Ekstemitas kiri tidak terbentuk, , Low set ear, single umbilical arteri, anus dan genitalia tidak
terbentuk. Gambaran tersebut sesuai dengan diagnose Body stalk anomaly.

Pada penatalaksanaan postnatal dilakukan pemeriksaan kromosom dan kariotype, dengan

tujuan untuk mengetahui apakah terdapat hubungan body stalk anomaly dengan kelainan

kromosom serta untuk persiapan kehamilan selanjutnya. Pada pemeriksaan kromosom FISH dan

karyotyping ditemukan kesan kromosom seks adalah mosaik, 45,X(20)|46,XX(20), dengan

jumlah kromosom 13,18,21 berjumlah 2 (normal). Hasil pemeriksaan tersebut sesuai dengan

body stalk anomaly, bahwa kelainan body stalk anomali tidak selalu terkait dengan kelainan

kromosom hisomi.

Kesimpulan:
1. Body stalk anomaly adalah kelainan defek abdomen berupa thoracoo dan abdominochisis,

kiposkoliosis berat, pendeknya tali pusat bahkan tidak ada dan kelainan ekstremitas.

2. Diagnosa antenatal dapat ditegakan dengan pemeriksaan ultrasonografi yang teliti.

3. Body stalk anomaly tidak berhubungan dengan kelainan jumlah kromosom

4. Terminasi kehamilan dapat dilakukan pada trimester awal ataupun keharnilan aterm .
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