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Latar Belakang : Insiden bod-v stalk anomaly sangatlair jarang , hanl'a I dari t0'000 kelahiran

hidup. Body stalk .tr.,*aty ,arlun kelainan kongenital dengan gambaran : defek dinding

abdomen,thoracoodar.b,torninochisis,kiposkoliosisberat'pendeknyatalipusatbahliantidak
acladankelainanekstrernitas.Padakasttsi,i,di"g.lo,aawalditegalrJcanberdasarkanperrreriksaan

ultrasonografi, dengan ditemukan otigolildraamnion berat dan defek drnding abdomen' DiaErosa

aDtenaral yang baik sangat penting untuk marulgemen pasien karena meskipun harapan hidupn-va

rendah, peuatalaksarrrioyu diperlukan kerjasama tim untuk abnormalitas yang dijumpai saat

lahir. untuk investigasi t eiainan kongenital dilakukan pemeriksaan kromosom

Kasus : Dilaporkan kasus pasien lvanita, usia 25 tahun. dikirim seiawat SpoG dengan

didiagnosaGrPrrAl}I.lGravidaterm40-4lminggu*kelainankongenitalmayof.Pada
pemeriksaan ultrasonografi fetomaternal didapatkan : janin hidup tunggal intra uterin letak

lintang,kepaladikanandorsosuperior,cairanamtrionhabis,vertebreskolisis'terdapatdefek
dinding a$douren , org* ,isceral (liver dan ustrs) keluar dari defek rnenl'atu dengan

plasenr4tidak jelas'gu*i** kelainan 
.kongenital 

ma)'of lainnya' Pasien diterminasi dengan

Seksio sesarea eletctif atas indrkasi janin tetat tintang an oligohidramnion berat, bekerjasatna

dengan bagian bedalr anak dan perinatologi. Bali lahir dengan: berat badan 2700 gram' panjang

badan 30 cm dan Apgar skor lil. Kelainan kongeuital yang tampak berupa : Plasenta menempel

pada abdom.n j"n*,-tiaak terdapat umbilikus, OI'gan viseral ( liver' lien' usus halus dan usus

besar) keluar dan defek dinding abdomen )'ang besar' Kedua ekstremitas atas nonnal'

ekstremitas bawah kanan terdapat femur dengan tibia dan fibula pendeh terdapat 4 jari' terdapat

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

plaserrta'singlerrmbilicalafleri,anusdangenitaliatidakterbentuk
Kesimpulnn : F)iagnosis antenatal Body italk anomaly dapat di lakukal dengarr pemeriksaan

ultrasonografi .

Kata Kunci : Body Stalk anomal-v, defek dinding abdomen' ultrasonografi' perneriksaan

krornosom .
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Pendahuluan
Kelainan kongenital (cacat barvaan) adalah suatu kelainan srruktur anatomi dari suatu

organ atau sistem organ yang normal. Insiden cacat ba\ilaan mayor saat lahir adalah ? sarnpai 3

perseu sedangka' yung ,ri*, + 14,? 0.'6 .Malformasi ko,genital adalah salali satu pen-vebab

kematia' janin di uniteo states yaitu 2l% dari semua kematian janin. rt'z':i Diagnosis antenatal

adalarr ilmn nrengidentifikasi kerainan stnrktural atau tirngsional yang tidak normal ( cacat lahir)

pada janin. Diagnosis antenatal dapat mergidentifikasi malfarmasi janin dan sindroma genetik

janin patla trimester pertama kehamilau agar dapat mempertimbangkan kemungkinan

penatalaksanaannva. penerimaan orangtua terhadap cacat janin dengan mem[erikan kunseling

;*ang tepat, dan kemungkinan terminasi kehamilartnva 
(o'' 

. , , r:-
Ultrasonografitelahmenjad.imetodeperrcitraanpilihanuntukmenegakkandiagnosisdan

membagtu dalarn pengelolaan cacat bawaan diUanOingkan dengau metode pencitraan lainnya

karena selain arnan, iidut inuurive, cukup akurat. juga cukup sederhana dibanding metode

pencitraan lainnya, Nantut, aktuasi petneriksaaurnya masih Saflgat tergantung pada kemampuan

resolrrsi alat serta pengetahuan dan pengalaman operator't 
31

Body stalk anomaly omphalocele dan gastrochisis adalali kelainan pada dinding

abdomen. Bodl. stalk *o*uty adalah kelainan yang jarang diternukan namun dapat dideteksi

dengan ultrasonografi yang teliti pada akhir trirnester pertama atau pada trimester kedua'

i9-16.1;,1 l ).

Body stalk anomalY

Body stalk anomaly adalah kelainan kongenital ,vang jarang terjadi dan merupakan

kelainan yang memalikan. Insidennya I dmi 10000 kelahiran hidup.. vau allen . adalah orang

yang pertama kali mendeskripsikan kelainan ini pada tahun 1987 dan disebut juga dengail timb

bod,v wall complex. Body stalk anomaly adalah defek dinding abdomen dimana organ abdomen

terletak diluar dari ronjga perut dan disertai dengan tali pusat -v-ang perrdek aUu tidak ada'

i.r.n.;E.vto.rt,t2::, Kela'n n ini rnemiiiki ? tipe, yaitu tipe i dengan komplikasi defek pada

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

kraniofasial': 
8' l3 

'

Faktor resiko -vang ffenyebabkan kelainan kongsnital tersebut adalah pengguna alkohol

da* tembakau- it:'tt'r;' telainan ini sering ditemukan tanpa adanya hubungan dengan fetal

gender, rrsia orangtua, atau kelainan karyOtipe dan hromoso*. t --'I l '1 
3 r8'21J3 t

penyebab bodystalk anomaty tidak dapat dijelaskan han-va dengan satu teori. Teori

pertama adalah ruptur amnion dini yang dapat menyebabkan lesi pada badan ianin. Van Alicn

et al. menduga bahwa penyatuao terlalu arval dari aliran darah embrio selama enam minggu

pertama kehamilan menyebabkan kegagalan penutupan dinding mbuh ventral dan menetap dari

rong[p eksfra-ernbrio coelomic .Teori lainn.va adalah tidak normalnya lapisan embrio'
j,t I .16.1?.11i.21 :2r

Diagnosa body stalk anomaly dapat ditegakkan dengan perneriksaan ultrasortogpafi- Pada

gam6aran ultrasonografi akan tampak defek dinding abdornen. tali pusat salgat pendek bahkan
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tidak ada, dengan satu arteri yang sangat besar, thoracoo dan abdominochisis' kiposkoliosis

berat, kelainan pada ekstemitas dal} Oligohidraamnicltl 
(8"15 r?).

Jika kelainan ini didiagnosis dini. nraka diizinkan unmli clilakukan terminasi kehamilatt

lebih av'al atau jika keharnilan diteruskan rnaka terminasi keharnilan dilahulian dengan trauma

,*,* *,.irrl1 it,',. t7.rt). pe reriksaan post natal 1,ang rlapat dilakukan adalair penteriksaan

plasenta clan tali pusat untuk memastikan diagnosis body stalk anomali tersebut' Kelainan bodl'

stalk anomal-v* ini sering ditemukan tanpa adarrya hubungan dengan kelainan karyotipe atan

kromosom. 
(il'

Defek dinding abdomen

Kelainan r*ang termasuk dalam defek dinding abdomen adalah gastroschisis"

omphalocele. perkenrbangan nomal dari dinding anterior abclomen adalah tergantung pen!'atlHll

4 lapisan ektomesoderm , sefhlik, kaudal, deur 2 lapisan lateral. Pada usia kehamilan I -10

miuggu keharnilan , semua janin mernperlihatkan herniasi dari mid gut yang diperlihatkan

rJenga:r massa hiper-echoik patta bagian basal umbilikus . yang kemudian tcrdorong semuanya

kedalarn rongga abdomen pada usia sekitar l1-12 minggrr' 
(2"'

Omphatocele
Omphalocele adalah defek itinding abdomen pada dasar dari tali pusat, disertai adan-v-a

herniasi dari organ-organ dalaur abclomen.yang ditutupi oleh merttbran peritoneum dan antnion'

lnsidensi dari kondisi ini adalah I dari 4000-?000 kelahiran hidup. ornphalocele yang disertai

derrgankelainanlainn.vaterjadipada?0?/odarikasus-vangada.sebagianbesardise,rtaidengan
kelainan krotnosom. t*'5'

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

dikemukakan ternrasuk akibat gagalnya usus kembali mastrk ke dalam abdomen pada usia

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

menerapnya ekstremitas pada usia keharnilan lebih dari l2 minggu. Hernia umbilical fisiologis

terjadi selama minggu ke I usia kehamilan, saat usus telgah rneluas tnasuk ke celom

extraernbrional, rnenempati segmen proksirnal dari tali pusat. Pada usia kehamilan 8-10 minggu,

alial terjad.i hernia umbilical dari usus tengah . Usus tengah kernbali ke cavitas abdomen pada

usia kehamian 12 minggu. Hernia fisiologis, diametemya jarang rnelebihi 7 mm atau sangat

jarang nrenetap setelah usia kehamilan 12 minggu . Oleh karena hernia secara fisiologis ini"

maka diagpgsis onrptralocele ditetapkan lehih dari l2 rninggu dari amenorrhea. i5)

Omplalocele biaszurya disertai dengan kelainan kongenital yang rnultiplc dan mempun.vai

pen,vebab kromoSorn atau siudrom genetik jika dibandingkan dengaiiTetrk*AinAing-ebdomen 
*

lainnya seperti gastroshisis. Banyak kasus (45-88o,ir) omphalocele disertai dengafl kelainan-

kelainan yang berbeda dan tingkat keparahannya tnenentukan prognosis. Kelainan ,vang paling

sering adalah kelailan pada cardiac,, geuitourinari, gastrointestinal, muskuloskletal, neural hrbe.

dan det'ek kepala-leher. Kelainan kromosorn terjadi sekitar 40-609'6 -vaitu sindrom trisomi 18,13.

21, Ttrner, Klinefelter dan sindrom riploid.'>'
Diagnosis ultrasonografi dari ompalokel berdasarkan pada tampilan abdomen dengan

hernisiasi dari usus dan lir.er. Omphalocelc didiagnosis dengat USG jika massa midline pada
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anterior fetal terdiri atas organ_organ dalam isi abdomen yang terah herniasi melalui defek

Sentralpadabagiandasartalipusat-'Massainimernilikipermukaany-anghalus-vangterbentuk
tlari membrane peritoneal'amniotic 't 

5'

Gastroschisis
Gastroschisis erjadi I dari 4000 kelahiran hidup merupakan kelainan -,-ang terjadi karena

eviserasi pada dinding anterior abdomen sedangi<an panglal urnbilikus berlangsung baik'

Kelainan ini jaraug berhubungan dcngan kelainan ktomosom' kelainan kromosom hanya

diternukan 3 9,'o'r'1t' '

Diagnosaultr,asonografidapatdilakukansejakkehamilantrimesterpertarna,Gambarart

ultrasonogTafi tampak usus -Yang mengambang dalam cairan amnion seperti gambaran kembang

kol, perbedaannya dengan o*it uto..l" adaiah usus keluar dari defek tersebut tanpa diseftai

,"luprt p"ritor",,*, dan tidak disertai oleh organ abdomen lainnya 
t')

Laporan Kasus
Seorarrgpasienrvalrita.usia25tahunkirimanspesialiskandrmganRsUDKerincipada

tanggal 29 januari 20t3 dengan diagnosa GIP0A0H0 Eavid aterm 40-41 minggu + kelainan

ton-ieu,tat mayor. Pasien dikirim ke RS Dr' M Djarnil Padang untuk penatalaksaoaan

korriprehensif ierhadap bayinya. Pa<la pemeriksaan ulrrasonogtrafi Fetomatemal RS Dr .M

DjamilPadangtampakbalrwa:Janinhiduptrmggalintrauterineletaklirrtangkepaladorso
ilrferior. Venebre skoliosis , cairan arnnion habis. tidak terdapat dinding abdomen (defek )'

organ visceral ( lir,er,lien dan usus ) ketuar dari defek menyatu de[gan plasenta ,tidak jelas

guiobu.un kelainan kongenital mayor lairrnya, ukuran biometri BPD : 94 mm' F[' : 65 mm dan

fo_ : 5g mrn . Kesan pemedksaan ultrasonografi adalah: oligohidramnion berat suspek bod1,

stalk anomaly. Gambaran USC, sebagai berikut:

Tenninasi keharnilan pada pasien ini adalah seksio sesarea elektif atas indikasi janin

l€tak hntang dan oligohidramnion berat dengan kedasam tim bagian perinatologi dan bedah

anak. Bayi lairir dengan berat badan 2700 pgam dan panjang 30 cm dan apgar skor li l.

Kelainan kongenital yang ditemukan pada neonatus adalah : Plasenta menempel pada abdomen
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janin, tidak terdapat urnbilikus. organ viseral ( liver, lien, usus halus dan usus besar) keluar deu.i

defek dinding abdomen ."-ang besar- Kedtra ekstremitas atas nornral' ekstretnitas barvah kanan

terdapat t'ernur dengan tibia dan fibula pendek" terdapat 4 jari' terdapat band dari kaki kanan ke

pel'is. Ekstemitas kiri tidak rerbentuk. , i,ow ser ear, penebalan plasenta , single umbilical

arteri, anus dan geuitalia tidak terbentuk'

untuk pemeriksaan selanjutnya dilalrukan pengiriman saflrple plasenta untuli analisa

kotnosom.PadapemeriksaarranalisakromosomdenganFluorecenceinsinrl{ybridization
(FISH) rnenunjukkan trahrva kromosom seks pasien adalah mosaik yairu xo (38 ozo) dan XX (62

%) derrgan kromosom 13, 18, dan 2l ada 2 , kesaffl-va adalah normal' Jumlah kromosom yang

mosaik, ada yang normal (xx) dan monosomi x (xo) umumnlia terjadi akibat non disjuction

pacla fase rnitosis paska pernbuahan' Teknik FISH ini tidak dapat rnenyingkirkan ada'tidaknl'a

kelainan jurnlah l<rornosom selain kromosom seks, 13, l8' 2l sena kelainan struktur komosom'
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Gambaran hasil pemeriksaan krornosom FISH

Hasil Fluorescence ln Situ Hybridization {FISH)
proOe fa dan 21 pada By' Ny' Era Kardia' 13E1-PC0015

Probe 18 pada By. i*. Era Kardia, 13E|'PC0013

Adanya z titit< waina uiru rr€nun.iukkan adanya 2 krofipsom 18

Probe 21 pada By Ny Era Karora. 13E|-PC0013

Matya Zlitik watna merah menuniukkan adanya 2 kromosorn 21

I
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Hasil Fluorescence ln Situ Hybridization (FISH)

proUe i. Y dan 13 pada By' Ny' Era Kardia' 13EI'PC0015

Probe X dan probe Y nada By Ny Era Kardia' 1 3EI-PC0013

earnya f t,ilr. *"tnn nijau menunlut<kan adanya^1. kromosom X

ni"rii, z ti,r *ama llliu mentrniukkan adanya z.kronosom XX

Tidak arianya titik watna nrerah menuniukkarr tidak adanya kromosorn Y

Probe 13 pada By Ny. Era Kardia' 13EI-PC0013

Aoanya Z iir,i rvaina hilair menuniukkan adanya 2 kromoscm 13

Hasil alalisis karyoryping adalah :jurntah kromosom pada setiap sel !'ang dipelajari adalah mos

45.X?oy46,xx(20), vang arlinva ada 2 populasi sel (mosaik)' -vaitu:

a. 45,X yang artinya adalah jtrmlah komosom 45 buah dengan satu buah komosom X(

monosomi x) . yang diternukan pada 20 set yang dipelajari(50 9'lo)

b. 46,XX, yang artin-va adalah jumlah krcmosorn 46 buah dengan krontosom seks adalah

XX . yang ditemukan pada 20 sel yang dipelajari ( 50 9'o)'

I

t*
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Gambaran karyot1'Pittg
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Diskusi
Pasien usia 25 tahtrn kiriman spoG dengan diagrosa clP0A0H0 gravid atenn 40-41

rninggu o kelainan kongenital mayor" Pada keliamilan aterm, pasien kontrol ke RSUD kerinci

dan kemudian dikirirn rr* ns Dr.M Djamil Padang untuk rnendapatkan pemeriksaan lanjutan di

l:agian fetomaternal RS Dr. M Djarnil Padang dan penatalaksanaan yang komprehensif terharlap

persali,ann_va. Berdasarkan hasil pemeriksaau ultrasonograti bagian fetomaternal tersebut ses[ai

d.ng* garnbaran body stalk anomaly , yaitu defek dinding abdomen' organ visceral ( liver dan

,"oui; k"lu6 dari defek menyatu rlengan plasenta, r'ertebre skoliosis,kelainan ekstremitas d$l

oligohidrarnuton berat.

Terminasi pada Pasien dengan seksio sesarea eletcrif , sudah sesuai dengan indikasinya

1'airu letak lintang dan oligohidramnion berat. Penanganan persalinan dengan kelainan

korrgenital dilakulian dengan kerjasarn bedah anak dan perinatologi. Kelainan kongenital

Itqt *f

lr lr C"l r.[ 4,3 l..r

rt r* {r 1& le

ilm

.vang tampak pada neouatus adalalr Plasenta menempel pada atrdornen janin, tidak terdapat
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trmbilikus, organ viseral ( liver. Iien, ustts halus tlan usus besar) keluar dari defek dinding

abdomen yang besar. Kedua ekstremitas atas normal. eksuemitas bau'ah kanan terdapat femur

dengan tibia dan fibula pendek, terdapat 4 iai, terdapat bald dari kaki kanan ke pelvis'

Eksremitas kir-i tidak terbentuk, . Lorv set ear, single umbilical arteri' attus dan genitalia tidak

terbentuk. Gambaran tersebut sesuai dengan diagnose Body stalk anomall'.

Pada penatalaksanaan postnatal dilahrkan pemeriksaan kromosom dan karioq'pe' dengan

tujuan untuk mengetahui apakah terdapat hgbungal body stalk anomaly dengan kelainan

kromosom serta tlntuk persiapan kehamilal selanjutnya' Pada perneriksaan kromosour FISH dan

karyoryping ditemukau kesan kromosom seks adalah mosaik, 45'X(20)/46'XX(20)' dengag

jumlah komosom l3,lS,?l berjumlah 2 (normai). Hasil perneriksaan tersebut sesuai dengan

body sratk anornaly, balrwa kelainan body stalk artomali tidak selalu terkait dengan kelainan

ktoirrosom trisomi.

Kesimpulan:
i. Body stalk anomaly adalah kelainan defek abdonren bempa thoracoo dan abdominochisis,

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

2. Diagnosa antenatal dapat clitegakan dengan petneriksaan ultrasonoEafi ;-ang teliti'

3. Body sralk anornall,tidak berhubungan dengan kelainan jurnlah kromosom

4. -l'erminasi keharnilan dapat dilakukan pada trimester a$'al ataupun kehalnilan aterrn '
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