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ABSTRAK 

Usia harapan hidup seseorang dapat bervariasi tergantung di mana orang tersebut dibesarkan. Kesenjangan 
dalam bidang kesehatan terutama dirasakan pada penderita kelainan kongenital. Kelainan kongenital adalah suatu 
kondisi ketidaknormalan struktur atau fungsi tubuh yang muncul saat lahir. Apabila bayi terlahir dengan baik 
maka dapat menyebabkan disabilitas seumur hidup dan menyebabkan pengaruh negatif  bagi keluarga dan 
lingkungan. Beberapa faktor risiko yang memiliki peranan penting dalam timbulnya kelainan kongenital adalah 
nutrisi, usia orang tua, dan lingkungan. Konsumsi nutrisi yang tidak adekuat, konsumsi obat-obatan selama 
kehamilan, usia ibu dan ayah saat terjadi pembuahan, serta adanya paparan debu dan asap rokok pada lingkungan 
dapat menyebabkan kelainan kongenital. 
Kata kunci: faktor risiko kelainan kongenital, cacat bawaan, kelainan janin 
 

 
ABSTRACT 

Life expectancy vary depends on the location of  peoples’ live. The gap in health sector especially happens among peoples who were 
born with congenital anomalies. Congenital anomaly is a condition of  abnormality in structures and or functions of  some parts of  
body. If  a baby who was born with congenital anomaly and can live well, he will suffers disability during his life and can give 
negative effect for his family. Some risk factors that could cause congenital anomalies are nutrition, parental age, and environment. 
Inadequate nutrition of  pregnant woman, medication during pregnancy, advanced paternal age, and tobacco smoke exposure can 
cause congenital anomalies. 
Keywords: risk factors of  congenital anomalies, birth defect, fetal anomalies 
 
 
PENDAHULUAN 

 Usia harapan hidup seseorang dapat 

bervariasi tergantung di mana orang tersebut 

dibesarkan. Angka harapan hidup di negara maju 

seperti di Eropa lebih tinggi daripada angka harapan 

hidup di negara Afrika. Selain perbedaan angka 

harapan hidup antarnegara, terdapat juga perbedaan 

angka harapan hidup antarpenduduk dalam satu 

negara. Penduduk yang miskin memiliki angka 

harapan hidup yang lebih rendah dibandingkan 

penduduk yang kaya. Ketidakadilan sosial dapat 

membunuh manusia dalam skala besar, oleh karena 

itulah kita harus mengurangi kesenjangan  dalam 

bidang kesetaraan hak untuk memperoleh kesehatan 

yang sama rata.(1) 

 Kesenjangan dalam bidang kesehatan 

terutama dirasakan pada penderita kelainan 

kongenital. Kelainan kongenital adalah suatu kondisi 

ketidaknormalan struktur atau fungsi tubuh yang 

muncul saat lahir. Kelainan kongenital dapat 

menyebabkan abortus spontan atau lahir mati. 

Apabila bayi terlahir dengan baik maka dapat 

menyebabkan disabilitas seumur hidup dan 

menyebabkan pengaruh negatif  bagi keluarga dan 

lingkungan. WHO memperkirakan 7% dari seluruh 

kematian neonatus di dunia adalah karena kelainan 

kongenital. Kelainan kongenital dapat timbul akibat 

berbagai etiologi, misalnya karena mutasi genetik, 

virus, trauma, dll.(2)  

 Negara maju seperti Amerika Serikat saja 

mengalami peningkatan prevalensi hipospadia 
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(suatu kelainan kongenital pada penis) dari 6,1 per 

1.000 kelahiran menjadi 6,8 per 1.000 kelahiran 

selama periode 1997-2012.(3) Hasil Riset Kesehatan 

Dasar 2013 menunjukkan prevalensi bibir sumbing 

sebesar 0,08% dengan kata lain 8 dari 100 anak 

menderita bibir sumbing.(4) Pusat Data dan 

Informasi Kementerian Kesehatan RI 

mengeluarkan buletin mengenai kelainan bawaan. 

Dalam buletin tersebut dinyatakan bahwa prevalensi 

bayi dengan kelainan bawaan di Indonesia sebesar 

59,3 per 1.000 kelahiran. Angka ini termasuk tinggi 

di antara negara-negara Asia Tenggara.(5) 

Saat ini masih sedikit sekali publikasi ilmiah 

terkait angka kejadian kelainan kongenital di 

Indonesia. Saat ini baru diketahui jumlah bayi 

dengan kelainan kongenital di RS Moehamad 

Hoesin Palembang pada tahun 2015 sejumlah 108 

bayi.(6) Namun dari penelitian ini tidak diketahui 

dari berapa jumlah kelahiran sehingga tidak bisa 

ditentukan persentasenya. Kemudian ada publikasi 

mengenai prevalensi kelainan kongenital di RS 

Abdul Muluk Bandar Lampung pada tahun 2006-

2007 yaitu sebesar 0,6% dari total kelahiran.(7) 

 

Faktor Risiko 

 Beberapa faktor risiko yang berperan dalam 

timbulnya kelainan kongenital adalah sebagai 

berikut: 

a) Nutrisi 

Pangan yang dikonsumsi seorang 

wanita saat belum hamil dan saat hamil 

sangat menentukan tingkat kesehatan janin 

yang dikandungnya. Janin mendapat nutrisi 

penuh dari plasenta yang menempel pada 

rahim sang wanita.  

Suatu penelitian di Turki menemukan 

bahwa bayi-bayi dengan celah langit-langit 

mulut (cleft palate) dan celah bibir (cleft lip palate) 

memiliki riwayat intrauterine growth retardation 

(IUGR) atau prematur.(8) IUGR dapat 

timbul apabila sang ibu tidak memperhatikan 

gizinya selama hamil, sehingga 

perkembangan janinnya tidak baik. 

 

Calon ibu yang kekurangan asam folat 

dari nutrisinya dapat menyebabkan janinnya 

lahir dengan cacat pada tabung saraf  (neural 

tube defect). Kadar asam folat yang dibutuhkan 

oleh ibu hamil agar janinnya terhindar dari 

cacat tabung saraf  adalah 400 mikrogram per 

hari.(10) Kadar ini bisa diperoleh dengan 

mengonsumsi satu tablet asam folat per hari 

atau dengan mengonsumsi makanan tinggi 

asam folat misalnya kacang-kacangan, buah 

jeruk, brokoli, dan bayam.
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Gambar 1. Celah pada bibir dan langit-langit mulut⁠.(9) 

 

 

Gambar 2. Anensefali sebagai salah satu bentuk neural tube defect.(11) 

 

Faktor risiko yang paling besar 

menyebabkan kelainan kongenital di Provinsi 

Shanxi, China, adalah tidak mengonsumsi 

asam folat selama hamil, disusul gaya hidup 

tidak sehat dan pendidikan ibu yang 

rendah.(12) Selain asam folat, calon ibu yang 

kekurangan yodium akan menyebabkan 

janinnya lahir dengan kadar yodium rendah 

sehingga janin tersebut akan tumbuh dengan 

disabilitas intelektual. Sebuah penelitian di 

Australia menemukan asosiasi antara 

defisiensi yodium ringan pada ibu selama 

masa kehamilan dengan gangguan memori 

dan kecepatan proses mendengar pada anak 

yang dikandungnya.(13)  

Beberapa bahan pangan mengandung 

insektisida. Bila insektisida ini terkonsumsi 

oleh calon ibu secara rutin dan dalam jumlah 

yang banyak dapat menyebabkan gangguan 

pertumbuhan janin sehingga janin 

kemungkinan lahir dengan kecacatan bawaan. 

Sebuah penelitian di Picardy, Perancis, 

menemukan hubungan antara konsumsi 

pangan mengandung insektisida dengan  

timbulnya kelainan penis berupa isolated 

hypospadias.(14)  

b) Konsumsi obat 

Ibu yang mengonsumsi obat 

antimuntah Ondansetron pada trimester 

pertama kehamilan memiliki risiko lebih 

besar melahirkan bayi dengan kelainan 

kongenital pada jantung dan celah 

orofasial.(15) Ondansetron dapat 

menyebabkan pemanjangan gelombang QT 

dan aritmia jantung. Efek teratogeniknya 

timbul akibat aritmia jantung embrio, 

terganggunya suplai darah dan oksigen pada 

embrio, serta kerusakan reperfusi (16). 

Namun, hingga saat ini masih ada pro kontra 

terkait efek teratogenik Ondansetron karena 
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ada penelitian yang tidak menemukan asosiasi 

antara konsumsi Ondansetron pada ibu hamil 

dengan kelainan kongenital (17). 

Ibu hamil sering menderita keputihan 

dan diobati dengan obat antifungal. Namun, 

konsumsi obat antifungal Fluconazole 

diketahui dapat menimbulkan celah bibir dan 

langit-langit (cleft lip and palate) serta kelainan 

pembuluh darah besar (18). 

c) Usia orang tua 

Usia ibu dan usia ayah yang tua saat terjadi 

pembuahan dapat meningkatkan risiko 

timbulnya kelainan kongenital pada janin 

yang dikandung. Dalam sebuah penelitian di 

Norwegia, ditemukan hubungan antara usia 

orang tua yang tua dengan timbulnya cleft 

palate (19). Sebuah penelitian yang 

menggunakan data dari The National Birth 

Defects Prevention Study mendapatkan hasil 

bahwa peningkatan usia ayah meningkatkan 

risiko timbulnya cleft palate, hernia diafragma, 

dan kelainan kongenital pada jantung janin. 

Penelitian ini juga menemukan bahwa usia 

ayah yang muda juga dapat menimbulkan 

gastroschisis. Usia ayah yang termasuk tua 

pada saat pembuahan dikaitkan dengan 

meningkatnya mutasi DNA dan aberasi 

kromosom dalam sperma (20). Pengaruh usia 

ayah terhadap timbulnya kelainan kongenital 

masih kontroversial karena ada penelitian 

yang menyatakan bahwa tidak ada hubungan 

antara kedua hal tersebut. Salah satunya 

adalah penelitian kohort retrospektif  di Ohio 

yang menyatakan bahwa tidak ada hubungan 

antara usia ayah yang tua dengan timbulnya 

kelainan kongenital (21). 

d) Lingkungan 

Seorang ibu hamil yang merokok dapat 

menyebabkan timbulnya kelainan kongenital 

pada janin yang dikandungnya. Hal ini 

dibuktikan dalam suatu penelitian di Brazil 

dimana ditemukan hubungan antara ibu yang 

merokok dengan timbulnya cleft lip palate pada 

janinnya. Mekanisme mengapa merokok 

dapat menyebabkan kelainan kongenital pada 

janin masih belum dimengerti. Ada dugaan 

bahwa paparan komponen rokok pada janin 

dalam kandungan dapat menginduksi gen-

gen dengan jalur metabolism tertentu, 

misalnya glutathione S-transferase theta (GSTT1) 

atau nitric oxide synthase-3 (NOS3). Induksi 

GSTT1 kemungkinan menyebabkan 

defisiensi pada jalur detoksifikasi sehingga 

menimbulkan kelainan kongenital (22). 

Sebuah penelitian di China juga menguatkan 

hal tersebut dimana ibu hamil yang terpapar 

asap rokok dari lingkungannya lebih besar 

kemungkinannya melahirkan janin dengan 

kelainan jantung kongenital (23). 

Jika ibu terpapar polusi udara saat 

hamil maka janin dapat mengalami kelainan 

bawaan, terutama pada bagian genital dan 

dinding perut. (24,25) Salah satu contoh 

kelainan kongenital pada bagian genital 

adalah hipospadia, yaitu posisi lubang penis 

di bagian bawah batang penis, bukan pada 

bagian ujungnya. 
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Gambar 3. Hipospadia.(26) 

 

Upaya Pencegahan 

 The Commission on Social Determinants of  

Health memberikan tiga rekomendasi untuk 

menutup celah ketidakseimbangan kesehatan pada 

generasi berikutnya. Rekomendasi tersebut adalah 

meningkatkan kondisi kehidupan sehari-hari; 

mengatasi ketidakseimbangan penyebaran 

kekuasaan, ekonomi, dan sumber daya alam; serta 

mengukur dan memahami masalah yang sebenarnya 

dan menentukan hasil dari aksi yang dilakukan 

untuk mengatasi masalah tersebut.(1) 

Perkembangan otak pada masa awal 

kehidupan anak yang akan berpengaruh sepanjang 

kehidupannya. Nutrisi yang baik sangat penting dan 

dimulai sebelum kehamilan dengan pemberian 

nutrisi yang adekuat bagi ibu. Nutrisi yang baik ini 

terus diberikan sebelum, selama, dan setelah 

kehamilan bagi ibu dan anak, dan untuk anak 

diteruskan hingga tahun-tahun pertama 

kehidupan.(1) Bila calon ibu maupun ibu hamil 

tinggal di daerah pertanian yang sering 

menggunakan insektisida, maka mereka sebaiknya 

tidak diizinkan bekerja dengan insektisida sehingga 

hanya sedikit terpapar. Anggota keluarga perlu 

diberi edukasi terkait tidak merokok di sekitar ibu 

hamil karena paparan asap rokok secara rutin dapat 

menyebabkan kelainan kongenital pada janin. 

  

Simpulan 

 Konsumsi nutrisi, konsumsi obat, usia 

orang tua, dan lingkungan sekitar ibu hamil 

memiliki peranan dalam menyebabkan kelainan 

kongenital pada janin. 
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