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Pendahuluan 
 
Hadirin yang Saya muliakan,  

 

 Judul ini Saya pilih dengan pertimbangan bahwa thalassemia merupakan 

penyakit darah herediter (keturunan) yang paling sering dan akan merupakan 

kelainan genetik utama yang timbul setelah penyakit infeksi dan gangguan gizi 

teratasi di Indonesia. Menyambut Paradigma Indonesia Sehat 2010 yang baru 

dicanangkan, kualitas sumber daya manusia tentu saja merupakan faktor yang 

utama dan keberadaan thalassemia tentu saja akan menurunkan kualitas 

kesehatan masyarakat. 

 Thalassemia berasal dari kata Yunani, yaitu talassa yang berarti laut. 

Yang dimaksud dengan laut tersebut ialah Laut Tengah, oleh karena penyakit 

ini pertama kali dikenal di daerah sekitar Laut Tengah. Penyakit ini pertama 

sekali ditemukan oleh seorang dokter di Detroit USA yang bernama Thomas B. 

Cooley pada tahun 1925. Beliau menjumpai anak-anak yang menderita anemia 

dengan pembesaran limpa setelah berusia satu tahun. Selanjutnya, anemia ini 

dinamakan anemia splenic atau eritroblastosis atau anemia mediteranean atau 

anemia Cooley sesuai dengan nama penemunya (Weatherall, 1965). 

 Sebagai sindrom klinik penderita thalassemia mayor (homozigot) yang 

telah agak besar menunjukkan gejala-gejala fisik yang unik berupa hambatan 

pertumbuhan, anak menjadi kurus bahkan kurang gizi (Lubis, et.al., 1991), 

perut membuncit akibat hepato-splenomegali dengan wajah wajah yang khas 

mongoloid, frontal bossing, mulut tongos (rodent like mouth), bibir agak tertarik, 

maloklusi gigi (Lihat Gambar 1). 

Thalassemia adalah penyakit genetik yang diturunkan secara autosomal 

resesif menurut hukum Mendel dari orang tua kepada anak-anaknya. Penyakit 

thalassemia meliputi suatu keadaan penyakit dari gelaja klinis yang paling 

ringan (bentuk heterozigot) yang disebut thalassemia minor atau thalassemia 

trait (carrier = pengemban sifat) hingga yang paling berat (bentuk homozigot) 

yang disebut thalassemia mayor. Bentuk heterozigot diturunkan oleh salah satu 

orang tuanya yang mengidap penyakit thalassemia, sedangkan bentuk 
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homozigot diturunkan oleh kedua orang tuanya yang mengidap penyakit 

thalassemia. 

 Thalassemia ternyata tidak saja terdapat di sekitar Laut Tengah, tetapi 

juga di Asia Tenggara yang sering disebut sebagai sabuk thalassemia (WHO, 

1983) sebelum pertama sekali ditemui pada tahun 1925 (Lihat Gambar 2). Di 

Indonesia banyak dijumpai kasus thalassemia, hal ini disebabkan oleh karena 

migrasi penduduk  dan percampuran penduduk.  Menurut hipotesis, migrasi 

penduduk tersebut diperkirakan berasal dari Cina Selatan yang dikelompokkan 

dalam dua periode.  Kelompok migrasi pertama diduga memasuki Indonesia 

sekitar 3.500 tahun yang lalu dan disebut Protomelayu (Melayu awal) dan 

migrasi kedua diduga 2.000 tahun yang lalu disebut Deutromelayu (Melayu 

akhir) dengan fenotip Monggoloid yang kuat.  Keseluruhan populasi ini menjadi 

menjadi Hunian kepulauan Indonesia tersebar di Kalimantan, Sulawesi, pulau 

Jawa, Sumatera, Nias, Sumba dan Flores (Weatherall and Clegg, 2001). 

 Pada tahun 1955, Lie-Injo Luan Eng dan Yo Kian Tjai, telah melaporkan 

adanya 3 orang anak menderita thalassemia mayor dan 4 tahun kemudian 

ditemukan 23 orang anak dengan penyakit yang serupa di Indonesia. Dalam 

kurun waktu 17 tahun, yaitu dari tahun 1961 hingga tahun 1978 telah 

menemukan tidak kurang dari 300 penderita dengan sindrom thalassemia ini. 

Kasus-kasus yang serupa telah banyak pula dilaporkan oleh berbagai rumah 

sakit di Indonesia, di antaranya Manurung (1978) dari bagian Ilmu Kesehatan 

Anak F.K. Universitas Sumatera Utara Medan telah melaporkan 13 kasus, 

Sumantri (1978) dari bagian Kesehatan Anak F.K. Universitas Diponegoro 

Semarang, Untario (1978) dari bagian Ilmu Kesehatan Anak F.K. Airlangga, 

Sunarto (1978) dari bagian Ilmu Kesehatan Anak F.K. Universitas Gadjah Mada 

Yogyakarta. Demikian pula telah dilaporkan kasus-kasus yang serupa dari F.K. 

Universitas Hasanuddin Ujung Pandang (Wahidayat, 1979). Vella (1958), Li-Injo 

& Chin (1964) dan Wong (1966). Demikian juga di Malaysia dengan kasus yang 

serupa dilaporkan oleh George et.al. (1992). 

Di negara-negara yang mempunyai frekuensi gen thalassemia yang 

tinggi penyakit tersebut menimbulkan masalah kesehatan masyarakat (Public 

Health). Pada umumnya anak dengan penyakit thalassemia mayor tidak akan 
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mencapai usia reproduktif bahkan mati di dalam kandungan atau mati setelah 

lahir seperti pada thalassemia-α Hb bart’s hydrop fetalis (lihat Gambar 3). 

Keadaan ini sangat memprihatinkan andaikata anak-anak yang lahir tidak akan 

mencapai usia dewasa, maka generasi berikutnya akan semakin berkurang 

bahkan akan lenyap setelah beribu-ribu tahun. 

Ditinjau dari segi keluarga penderita, adanya seorang atau beberapa 

anak yang menderita penyakit thalassemia mayor merupakan beban yang 

sangat berat karena mereka menderita anemia berat dengan kadar Hb di 

bawah 6-7 gr%. Mereka harus mendapatkan transfusi darah seumur hidup 

untuk mengatasi anemia mempertahankan kadar haemoglobin 9-10 gr%. Dapat 

dibayangkan bagaimana beratnya beban keluarga apabila beberapa anak yang 

menderita penyakit tersebut. Pemberian transfusi darah yang berulang-ulang 

dapat menimbulkan komplikasi hemosiderosis dan hemokromatosis, yaitu 

menimbulkan penimbunan zat besi dalam jaringan tubuh sehingga dapat 

menyebabkan kerusakan organ-organ tubuh seperti hati, limpa, ginjal, jantung, 

tulang, dan pankreas. Tanpa transfusi yang memadai penderita thalassemia 

mayor akan meninggal pada dekade kedua (Weatherall & Clegg, 2001). 

Efek lain yang ditimbukan akibat transfusi, yaitu tertularnya penyakit 

lewat transfusi seperti penyakit hepatitis B, C, dan HIV. Hingga sekarang belum 

dikenal obat yang dapat menyembuhkan penyakit tersebut bahkan cangkok 

sumsum tulang pun belum dapat memuaskan. Para ahli berusaha untuk 

mengurangi atau mencegah kelahiran anak yang menderita thalassemia mayor 

atau thalassemia-α homozigot. 

 

Thalassemia Penyakit Hemoglobin (Hemoglobinopati) 
 

Hemoglobin manusia terdiri dari persenyawaan hem dan globin. Hem 

terdiri dari zat besi (atom Fe) sedangkan globin suatu protein yang terdiri dari 

rantai polipeptida. Hemoglobin manusia normal pada orang dewasa terdiri dari 

2 rantai alfa (α) dan 2 rantai beta (β) yaitu HbA (α2β2 = 97%), sebagian lagi 

HbA2 (α2δ2 = 2,5%) dan sisanya HbF (α2γ2) kira-kira 0,5%.  
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Sintesa globin ini telah dimulai pada awal kehidupan masa embrio di 

dalam kandungan sampai dengan 8 minggu kehamilan dan hingga akhir 

kehamilan. Organ yang bertanggung jawab pada periode ini adalah hati, limpa, 

dan sumsum tulang (Gale et.al., 1979) (lihat Gambar 4). 

Karena rantai globin merupakan suatu protein maka sintesisnya 

dikendalikan oleh gen tertentu. Ada 2 kelompok gen yang bertanggung jawab 

dalam proses pengaturannya, yaitu kluster gen globin-α yang terletak pada 

lengan pendek autosom 16 (16 p 13.3) dan kluster gen globin-β yang terletak 

pada lengan pendek autosom 11 (11 p 15.4). Kluster gen globin-α secara 

berurutan mulai dari 5’ sampai 3’ yaitu gen 5’-ζ2-ψζ1-αψ2-αψ1-α2-α1-θ1-3’ 

(Evans et al., 1990). Sebaliknya kluster gen globin-β terdiri dari gen 5’-ε-Gγ-Aγ- 

ψβ-δ-β-3’ (Collins et al., 1984) (lihat Gambar 5).  

Thalassemia diartikan sebagai sekumpulan gangguan genetik yang 

mengakibatkan berkurang atau tidak ada sama sekali sintesis satu atau lebih 

rantai globin (Weatherall and Clegg, 1981). Abnormalitas dapat terjadi pada 

setiap gen yang menyandi sintesis rantai polipeptid globin, tetapi yang 

mempunyai arti klinis hanya gen-β dan gen-α. Karena ada 2 pasang gen-α, 

maka dalam pewarisannya akan terjadi kombinasi gen yang sangat bervariasi. 

Bila terdapat kelainan pada keempat gen-α maka akan timbul manifestasi klinis 

dan masalah. Adanya kelainan gen-α lebih kompleks dibandingan dengan 

kelainan gen-β yang hanya terdapat satu pasang. Gangguan pada sintesis 

rantai-α dikenal dengan penyakit thalassemia-α, sedangkan gangguan pada 

sintesis rantai-β disebut thalassemia-β. 

Kelainan klinis pada sintesis rantai globin-alfa dan beta dapat terjadi, 

sebagai berikut: 

1. Silent carrier yang hanya mengalami kerusakan 1 gen, sehingga pada kasus 

ini tidak terjadi kelainan hematologis. Identifikasi hanya dapat dilakukan 

dengan analisis molekular menggunakan RFLP atau sekuensing. 

2. Bila terjadi kerusakan pada 2 gen-α atau thalassemia-α minor atau carrier 

thalassemia-α menyebabkan kelainan hematologis. 



Pidato Pengukuhan Jabatan Guru Besar Tetap  
Universitas Sumatera Utara 

6 

3. Bila terjadi kerusakan 3 gen-α yaitu pada penyakit HbH secara klinis 

termasuk thalassemia intermedia. 

4. Pada Hb-Bart’s hydrop fetalis disebabkan oleh kerusakan keempat gen 

globin-alfa dan bayi terlahir sebagai Hb-Bart’s hydrop fetalis akan 

mengalami oedema dan asites karena penumpukan cairan dalam jaringan 

fetus akibat anemia berat. 

5. Pada thalassemia-β mayor bentuk homozigot (β0) dan thalassemia-β minor 

(β+) bentuk heterozigot yang tidak menunjukkan gejala klinis yang berat. 

Gangguan yang terjadi pada sintesis rantai globin-α ataupun-β jika 

terjadi pada satu atau dua gen saja tidak menimbulkan masalah yang serius 

hanya sebatas pengemban sifat (trait atau carrier). Thalassemia trait disebut 

juga thalassemia minor tidak menunjukkan gejala klinis yang berarti sama 

halnya seperti orang normal kalaupun ada hanya berupa anemia ringan. Kadar 

Hb normal pada laki-laki: 13,5 – 17,5 g/dl dan pada wanita: 12 – 14 g/dl. Namun 

demikian nilai indeks hematologis, yaitu nilai MCV dan MCH berada di bawah 

nilai rentang normal. Rentang normal MCV: 80 – 100 g/dl, MCH: 27 – 34 g/dl. 

Pemeriksaan sedimen darah tepi (Blood Film) dijumpai bentuk eritrosit tidak 

sama besar (anisositosis) dan bervariasi (poikilositosis) (lihat Gambar 6). 

Bentuk sel darah merah pada penderita thalassemia berbeda dengan bentuk 

eritrosit pada orang normal. 

Permasalahan thalassemia akan muncul jika thalassemia trait kawin 

sesamanya sehingga 25% dari keturunannya menurunkan thalassemia mayor, 

50% kemungkinan anak mereka menderita thalassemia trait dan hanya 25% 

anak mempunyai darah normal (lihat Gambar 7). 

Dari uraian di atas semakin jelas bahwa thalassemia merupakan 

masalah kesehatan apakah thalassemia-α ataupun thalassemia-β. Diharapkan 

nantinya ada persamaan persepsi dan pemahaman tentang masalah 

thalassemia dan penanganannya. 
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Permasalahan 
  

 Thalassemia telah menimbulkan berbagai masalah kesehatan dunia 

terutama pada negara-negara berkembang, sehingga WHO (1983) telah 

mencantumkan program penanganannya. Keberadaan penyakit tersebut di 

Indonesia, harus dianggap sebagai masalah kesehatan masyarakat yang 

serius, karena skrining pengemban sifat kelainan darah tersebut pada berbagai 

populasi menujukkan angka yang cukup memprihatinkan. Pada beberapa 

populasi, frekuensi pengemban sifat thalassemia sangat tinggi mencapai 10% 

dan 36% untuk Hb-E (Lanni, 2002).  

 Sumatera Utara khususnya Medan, pengemban sifat thalassemia 

mencapai 7,69% dengan taksiran 6,35% sampai 9,03% yang terdiri dari 

thalassemia-α yaitu 3,35% dengan taksiran 2,45% sampai 4,2%, pengemban 

sifat thalassemia-β yaitu 4,07% dengan taksiran antara 3,08% sampai 5,06% 

dan 0,26% HbE dengan taksiran 0,004% sampai 0,576% yang terdistribusi 

pada berbagai suku di Medan, yaitu suku Batak, Jawa, Cina, Melayu, 

Minangkabau, dan Aceh (Ganie, 2003). Jika tidak ada tindakan preventif atau 

pengendalian dalam bentuk apapun, maka angka tersebut akan terus 

bertambah.  

 Tindakan preventif yang dianjurkan oleh WHO (1994) dalam 

pengendalian thalassemia dan hemoglobinopati pada negara-negara 

berkembang adalah tindakan preventif berupa skrining penyakit thalassemia 

pada pupulasi tertentu, konseling genetik pranikah dan prenatal diagnosis. 

Konseling genetik pranikah ditujukan untuk pasangan pranikah terutama pada 

populasi yang berprevalensi tinggi (berprevalensi > 5%) untuk memeriksakan 

diri apakah mereka mengemban sifat genetik tersebut atau tidak. Konseling 

genetik juga ditujukan kepada mereka yang mempunyai kerabat dekat 

penderita thalassemia. Berdasarkan penelitian skrining pada donor darah dari 

populasi di kota Medan, prevalensi thalassemia (thalassemia-α dan 

thalassemia-β) > 5 % yaitu 7,69% dengan taksiran 6,35 - 9,03%. Karena itu, 

konseling genetik harus segera disosialisasikan untuk mengurangi insidensi 

thalassemia pada masa yang akan datang.  
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 Dengan menggunakan persamaan Hardy-Weiberg (Galanello, et al. 

2003), maka kelahiran bayi thalassemia heterozigot dan homozigot dapat 

diramalkan sebagai berikut:  

 

p2 + 2pq + q2 = 1 
 

p  = Prekuensi gen thalassemia (1/2 frekuensi carrier)  

q  = Prekuensi gen HbA = 1-p 

p2  = Prekuensi kelahiran homozigot 

pq = Prekuensi heterozigot 

q2 = Prekuensi homozigot normal 

 

Contoh: Jika frekuensi pengemban sifat (carrier) thalassemia di satu negara 

sebesar 3% maka frekuensi gen diperkirakan 1,5% atau 0.015 

 

p  =  Prekuensi gen thalassemia (1/2 frekuensi carrier) = 0.015  

q  =  Prekuensi gen HbA = 1-p = 1-0,015 = 0,985 

p2  = Prekuensi kelahiran homozigot = 0,000225 = 0,0225% atau 

0,225/1000 

2pq =  Prekuensi heterozigot = 0,02955 ~ 3% 

q2 =  Prekuensi homozigot normal = 97% 

 

p2 + 2pq + q2 = 0,000225 + 0,02955 + 0,970225 = 1 
 

 Jika diumpamakan kelahiran bayi 500.000 setiap tahunnya, maka 

kelahiran bayi homozigot thalassemia mayor adalah sebesar 112,5/tahun.  

Secara kasar dapat juga dilakukan perhitungan, sebagai berikut. 

 

Pengemban sifat thalassemia = 3% dari populasi atau 1/33 

Jika terjadi perkawinan antara pengemban sifat thalassemia  

= 1/33 x 1/33 = 1/1089. 
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 Kemungkinan terjadi kelahiran bayi homozigot thalassemia mayor = 

1/1089 x 1/4 = 1/4356. Dengan memperkirakan kelahiran bayi 500.000 setiap 

tahunnya maka kelahiran bayi homozigot thalassemia mayor per tahun adalah 

500.000 x 1/4356 = 114,8.  

  Dari angka tersebut dapat ditentukan berapa biaya yang harus 

dikeluarkan untuk menangani penderita thalassemia di Indonesia. Sebagai 

patokan untuk biaya penatalaksanaan penyakit thalassemia secara optimal di 

Inggris dibutuhkan biaya kira-kira US $ 7500 per orang per tahun.  

Biaya tersebut jauh di atas pendapatan per kapita penduduk Indonesia 

dan dapat dipastikan hanya penderita thalassemia dari keluarga mampu saja 

yang mendapat penanganan yang memadai yang sebenarnya hanya bersifat 

supportif karena sampai sekarang thalassemia mayor belum ditemukan 

obatnya. Tidak mengherankan dampak psiko-sosial yang ditimbulkan 

thalassemia sangat luas dan banyak negara memilih tindakan preventif seperti 

yang dianjurkan oleh WHO tahun 1983. 

Permasalahan yang paling pokok adalah bahwa manajemen klinis 

penyakit thalassemia dapat dikatakan belum merata di Indonesia, jika 

dibandingkan dengan negara maju bahkan di negara ASEAN sekalipun. Hingga 

saat ini, hanya kota Jakarta yang mempunyai pusat pelayanan khusus untuk 

thalassemia, yang mungkin hanya dapat dimanfaatkan oleh sebagian kecil 

penderita. Padahal tanpa penanganan klinis yang serius penderita thalassemia 

mayor (homozigot) jarang dapat mencapai usia dewasa (Weatherall and Clegg, 

2001). 

Oleh karena itu sudah saatnya sekarang penyakit thalassemia di 

Indonesia mendapat perhatian khusus dan diletakkan pada proporsi yang 

semestinya dalam sistem pelayanan kesehatan nasional. Tindakan preventif 

dan pengendalian penyakit tersebut harus segera disosialisasi kepada 

masyarakat dengan tetap berpatokan pada nilai-nilai etika, moral, dan budaya 

bangsa kita. 
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Tindakan Preventif dan Kontrol 
 

 Program tindakan preventif dan kontrol thalassemia pada tingkat 

populasi haruslah direncanakan dan dikelola dengan baik dengan melibatkan 

banyak pihak. Selain para dokter, peneliti, perawat, juga perlu melibatkan para 

psikolog, pekerja sosial, dan organisasi orang tua penderita yang berkompeten 

dalam program ini (Weatherall and Clegg, 2001). Media masa baik cetak 

maupun elektronik sangat besar perannya dalam sosialisasi penyakit tersebut 

kepada masyarakat luas. Peran media massa juga diperlukan untuk 

“menggugah hati” masyarakat dan instansi terkait untuk lebih memperhatikan 

dan mengevaluasi tentang masalah yang sedang dan akan kita hadapi 

berkaitan dengan penyakit genetik thalassemia ini. 

 Berdasarkan pengalaman beberapa negara yang berprevalensi tinggi 

dan dianggap cukup berhasil dalam pengendalian thalassemia dan 

hemoglobinopati, seperti Thailand, Cyprus, Italia, dan Sisilia (Cao and Rosatelli, 

1988; Fucharoen and Winichagoon, 1992) kiranya sudah saatnya kita mengikuti 

langkah-langkah sukses mereka. Tentu saja program yang akan dilakukan 

harus disesuaikan terlebih dahulu dengan kondisi sosial-budaya bangsa kita, 

dimana tingkat sosial-ekonomi dan pendidikan sangat berpengaruh pada 

keberhasilan program ini. Langkah-langkah yang mungkin dapat diambil untuk 

mengendalikan thalassemia di negara kita dapat dirangkum sebagai berikut. 

 

1. Pembentukan Kelompok Kerja Thalassemia di Tingkat Nasional dan 
Regional 

 Kelompok kerja thalassemia perlu dibentuk dengan melibatkan para ahli 

yang berminat dan berkecimpung dalam penyakit tersebut. Kelompok ini harus 

terdiri dari ahli penyakit anak dan penyakit dalam, patologi klinik, genetik, ahli 

penyakit kandungan, bidan, perawat, bahkan kalau perlu melibatkan para 

psikolog, pekerja sosial, dan wakil orang tua penderita.  

Diharapkan mereka dapat menyelenggarakan pertemuan-pertemuan 

ilmiah secara rutin baik tingkat lokal maupun regional dan mengevaluasi serta 

memantau permasalahan yang ada, kebijaksanaan, dan langkah-langkah yang 
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harus diambil untuk mengatasi masalah thalassemia. Mereka juga diharapkan 

membuat laporan dan meneruskannya ke instansi terkait atau Departemen 

Kesehatan (Fucharoen and Winichagoon, 1992). 

 
2.  Meningkatkan Penelitian tentang Epidemiologi, Patofisiologi Molekular, 

dan Manajemen Klinis Penyakit Thalassemia  
 Studi epidemiologi dapat dimulai dari skrining populasi dimaksudkan 

untuk mendapatkan angka atau frekuensi pengemban sifat thalassemia dan 

hemoglobinopati terkait dalam populasi. Pendataan penderita thalassemia pada 

rumah-rumah sakit dan pusat-pusat pelayanan kesehatan juga perlu dilakukan 

untuk menjaring para penderita thalassemia mayor (Fucharoen and 

Winichagoon, 1988).  

Langkah ini perlu dilakukan untuk mengetahui seberapa besar “risiko” 

penyakit thalassemia dalam populasi tersebut, sehingga dapat dipertimbangkan 

perlu tidaknya diterapkan langkah kontrol berikutnya seperti konseling genetik. 

Analisis molekular juga perlu dilakukan baik pada DNA pengemban sifat 

maupun penderita untuk mengetahui jenis mutan umum dalam populasi 

tersebut sebagai data rujukan program diagnosis prenatal (Old et al., 1990). 

Skrining populasi dan identifikasi jenis mutan umum merupakan langkah awal 

dari tindakan preventif dan kontrol thalassemia yang disarankan oleh WHO 

working group (1994) untuk semua negara berkembang yang berprevalensi 

tinggi, termasuk Indonesia. 

 Pengetahuan para ahli tentang patofisiologi molekular penyakit 

thalassemia juga perlu ditingkatkan, karena tidak semua mutan menimbulkan 

manifestasi klinis berat. Beberapa mutan seperti Hb-E (Cd-26) dan Hb-Malay 

(Cd-19) misalnya, haruslah dipandang sebagai “thalassemia ringan” karena 

tidak memerlukan penanganan klinis apapun. Tetapi jika mereka berkombinasi 

dengan mutan lain, maka dapat menimbulkan individu heterozigot ganda yang 

secara klinis sama dengan thalassemia mayor. 

 Pengetahuan tentang dasar molekular penyakit thalassemia juga sangat 

penting, karena ekspresi gen globin ini sangat kompleks dan melibatkan banyak 

komponen yang terletak di luar gen itu sendiri. Dalam diagnosis prenatal selain 
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identifikasi mutan pada janin juga harus dilakukan identifikasi keberadaan 

beberapa situs polimorfik pada kluster gen yang bersangkutan. Keberadaan 

situs Xmnl/y pada kluster gen globin-β misalnya, pada berbagai kasus 

thalassemia-β homozigot telah dilaporkan sangat menguntungkan, karena 

mengurangi manifestasi klinis yang ditimbulkan walaupun tergolong 

thalassemia-βo (Cao and Moi et al., 2000). Dalam kaitannya dengan diagnosis 

prenatal, maka walaupun janin terdeteksi sebagai thalassemia-β homozigot, jika 

terdapat situs Xmnl/y) dapat dipastikan terminasi kehamilan tidak perlu 

dilakukan. 

Di negara-negara yang maju, di mana penyakit thalassemia telah dapat 

ditangani dengan baik, seorang penderita dapat hidup dan tumbuh kembang 

seperti orang normal (Cao et al., 1993). Dengan dukungan banyak tenaga ahli 

dan pusat pelayanan, mereka dapat menjalani transfusi darah rutin dan 

pemberian agen pengkelat besi yang memadai untuk mencegah penimbunan 

zat besi pada organ tubuh. Usaha cangkok sumsum tulang, pengaktifan 

produksi Hb-F,terapi gen un telah banyak dilakukan untuk memperbaiki kualitas 

kesehatan mereka (Weatherall and Clegg, 2001). Para psikolog juga banyak 

terlibat untuk mendukung mereka supaya dapat tumbuh berkembang seperti 

anak-anak normal lainnya tanpa merasa minder atau dan merasa tidak berdaya 

(Kanokpongsakdi et.l., 1990). Dengan managemen klinis yang memadai, 

mereka dapat mencapai usia dewasa, kuliah, dan menikah. Begitu pedulinya 

pemerintah dan masyarakat di negara-negara maju, sehingga thalassemia 

sudah merupakan salah satu penyakit yang masuk dalam klaim asuransi 

kesehatan. 

 Dengan adanya pusat-pusat pelayanan kesehatan atau klinik khusus 

untuk penderita thalassemia, baik ditingkat pusat maupun daerah, diharapkan 

dapat memberi pelayanan dari pemeriksaan penunjang diagnosis, manajemen 

klinis, konseling genetik, sampai prenatal diagnosis. Selain itu juga diharapkan 

sebagai pusat informasi tentang thalassemia dengan melibatkan berbagai 

disiplin ilmu.         
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3. Meningkatkan Kualitas SDM dan Fasilitas Laboratorium 
 Pelatihan bagi tenaga ahli dari berbagai disiplin ilmu yang terkait perlu 

segera dilakukan untuk meningkatkan kualitas dan keahlian di bidangnya 

masing-masing. Pada tahap pertama, tentu saja perlu mengirim beberapa ahli 

yang berkompeten di bidangnya untuk mengikuti pelatihan di pusat-pusat 

thalassemia terkenal di dunia seperti di Italia, Inggris, dan Thailand (Old et.al., 

2001a).  

Keahlian dalam menegakkan diagnosis yang benar, manajemen klinis, 

sampling jaringan fetus, kultur sel, sampai berbagai teknik biologi molekular 

terkini untuk diagnosis prenatal dan konseling genetik mutlak harus dikuasai 

dengan baik. Kemudian mereka perlu dihimpun dalam sesuatu pusat rujukan 

atau pelatihan untuk menularkan ilmu yang diperoleh di luar negeri kepada ahli-

ahli yang lain terutama dari daerah-daerah, sehingga negara kita mempunyai 

banyak tenaga ahli dan konsultan yang handal tentang thalassemia.  

 Beberapa teknik sederhana dalam diagnosis, seperti indeks hematologis 

(MCV, MCH), presipitasi DCIP, tes fragilitas osmotik juga perlu dikembangkan 

di Puskesmas dan Rumah Sakit daerah yang belum mempunyai fasilitas 

pemeriksaan khusus untuk thalassemia seperti pemeriksaan kadar HbA2 dan 

analisis hemoglobin dengan metode Hb-elektroforesis. Rumah Sakit rujukan 

dan rumah sakit pendidikan perlu dilengkapi dengan electronic cell counter 

untuk mendapatkan nilai indeks hematologis dan alat untuk pemeriksaan kadar 

HbA2 serta Hb-elektroforesis untuk menegakkan diagnosa yang benar dan 

akurat (Fucharoen et al., 1999).  

Selain dilengkapi oleh fasilitas pemeriksaan khusus untuk diagnosis 

thalassemia juga harus dilengkapi dengan alat HPLC (High Performance Liquid 

Chromatography) untuk identifikasi berbagai fraksi hemoglobin (Galanello et al., 

1995). Fasilitas yang memadai untuk pemeriksaan molekular terutama 

diagnosis prenatal juga perlu ditingkatkan. Diagnosis prenatal harus dilakukan 

dengan quality control yang ketat karena menyangkut nasib janin yang 

diperiksa (Old et al., 2001b). Setidaknya laboratorium harus mempunyai 

ruangan dan peralatan yang steril serta tersandardisasi dengan baik. 
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4. Konseling Genetik dan Diagnosis Prenatal 
a. Konseling Genetik 
 Istilah Konseling Genetik (Genetic Counseling) pertama kali 

diperkenalkan oleh Dr. Sheldon Redd (1947) dari Dight Institute for Human 

Genetics, University of Minnesota. Konseling genetik diartikan sebagai 

“memberi informasi atau pengertian kepada masyarakat tentang masalah 

genetik yang ada dalam keluarganya”. 

 Penerapan konseling genetik pada masyarakat kita mungkin harus 

sedikit berbeda dari apa yang direkomendasikan oleh para ahli di luar negeri, 

karena struktur sosial ekonomi, budaya, dan tingkat pendidikan yang 

berbeda. Istilah konseling genetik sendiri masih asing dan mungkin masih 

sukar diterima oleh sebagian masyarakat kita, yang sebagian besar 

berpendidikan di bawah SMU.  

Pada prinsipnya sebelum konseling genetik diterapkan, kita harus 

mempunyai para konselor genetik yang handal. Konselor tidak harus 

seorang dokter, tetapi bisa seorang perawat, bidan, psikolog, bahkan pekerja 

sosial (Simons and pardes, 1977). Yang terpenting adalah seorang konselor 

sudah terlatih dan menguasai segala sesuatu yang berkaitan dengan 

thalassemia. Seorang konselor juga dituntut untuk dapat bersikap simpatik, 

tidak terkesan menggurui apalagi mamaksa, agar dapat terjalin suatu 

komunikasi dan hubungan batin yang baik antara konselor dengan yang 

dikonseling. Seorang konselor harus dapat menyampaikan informasi 

sebanyak dan selengkap mungkin sehubungan dengan penyakit thalassemia 

yang diderita atau yang mungkin ada pada keluarga yang dikonseling (klien). 

Informasi itu menyangkut 3 hal pokok, yaitu: 

1. Tentang penyakit thalassemia itu sendiri, bagaimana cara 

penurunannya, dan masalah-masalah yang akan dihadapi oleh seorang 

penderita thalassemia mayor. Konselor juga terlebih dahulu harus 

mengumpulkan data medis dari kliennya terutama riwayat keluarga sang 

klien sebelum memulai konseling, agar informasi yang disampaikan tepat 

dan bersifat khusus untuk pasangan tersebut. 
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2. Memberi jalan keluar cara mengatasi masalah yang sedang dihadapi 

oleh sang klien dan membiarkan mereka yang membuat keputusan 

sendiri sehubungan dengan tindakan yang akan dilakukan. Seorang 

konselor tidak selayaknya memberikan jalan keluar yang kira-kira tidak 

mungkin terjangkau atau dapat dilakukan orang sang klien. 

3. Membantu mereka agar keputusan yang telah diambil dapat 

dilaksanakan dengan baik dan lancar. 

 

 Secara umum sasaran konseling genetik adalah pasangan pranikah, 

terutama yang berasal dari populasi atau etnik yang berpotensial tinggi 

menderita thalassemia, atau kepada mereka yang mempunyai anggota 

keluarga yang berpenyakit thalassemia. Kepada pasangan tersebut perlu 

dianjurkan untuk melakukan pemeriksaan indeks hematologis (full blood 

count) terlebih dahulu sebelum menikah untuk memastikan apakah mereka 

mengemban cacat genetik thalassemia.  

Apabila hanya salah satu dari mereka yang mengemban (pembawa 

sifat) thalassemia tidak jadi masalah, tetapi jika keduanya pengemban sifat 

thalassemia maka perlu diinformasikan bahwa jika mereka tetap 

memutuskan untuk menikah maka 25% dari keturunannya berpeluang 

menderita thalassemia mayor. Keputusan tergantung pada pasangan 

tersebut apakah mereka memutuskan tidak kawin, tetap kawin tanpa 

mempunyai anak, atau kawin dan ingin mempunyai anak. 

 Konseling genetik secara khusus juga ditujukan untuk pasangan berisiko 

tinggi, baik yang terjaring pada pemeriksaan premarital maupun pasangan 

yang telah mempunyai anak thalassemia sebelumnya. Kepada mereka perlu 

disampaikan bahwa telah ada teknologi yang dapat membantu untuk 

mengetahui apakah janin yang dikandung menderita thalassemia atau tidak 

pada awal kehamilan atau yang dikenal dengan diagnosis prenatal.  

Perlu diinformasikan pula selengkap-lengkapnya tentang prosedur 

diagnosis tersebut, di mana mereka dapat melakukannya, siapa yang harus 

dihubungi, tingkat kesalahan diagnosis, biaya serta kemungkinan keguguran 

akibat proses sampling. Dengan demikian mereka dapat mempertimbangkan 
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benar-benar untung ruginya sebelum mengambil keputusan agar tidak timbul 

kekecewaan atau penyesalan di kemudian hari (Blumberg et al., 1975). 

 Kesuksesan program konseling genetik sangat dipengaruhi oleh tingkat 

pendidikan dan sosial budaya pasangan tersebut. Menurut pengalaman pada 

negara yang berprevalensi tinggi thalassemia, seperti Sisilia, Cyprus, dan 

Italia, program konseling genetik dan diagnosis prenatal dapat menurunkan 

insidensi thalassemia sampai 80% dalam 10 tahun terakhir ini (Cao dan 

Rosatelli, 1988).  

 Kebanyakan dari pasangan berisiko tersebut memutuskan tetap menikah 

tetapi memutuskan untuk tidak mempunyai anak. Kiranya hal ini agak sukar 

diterapkan pada masyarakat kita jika sebagian besar masih beranggapan 

bahwa keberadaan seorang anak merupakan target utama dari sebuah 

perkawinan. Apabila pandangan seperti itu dapat sedikit dirubah menjadi 

‘anak yang sehat merupakan target dari perkawinan’, mungkin konseling 

genetik akan jauh lebih mudah dilakukan.  

Karena berbagai alasan, baik menyangkut agama maupun aspek 

psikologis lainnya yang tidak merestui pengakhiran kehamilan, maka 

pendampingan perlu melibatkan tokoh-tokoh agama dan para psikolog. 

Langkah ini perlu dilakukan agar semua tindakan yang diambil dengan hati 

yang mantap sehingga tidak timbul penyesalan atau rasa bersalah di 

kemudian hari. 

 
b. Diagnosis Prenatal 
 Diagnosis prenatal (PND) pada thalassemia pertama kali berhasil 

dilakukan oleh Nathan and Kan (1974) dengan menggunakan darah fetal 

(Kan et.al., 1979). Tujuan dari diagnosis prenatal adalah untuk mengetahui 

sedini mungkin, apakah janin yang dikandung menderita thalassemia mayor. 

PND terutama ditujukan pada janin pasangan baru yang sama-sama 

pengemban sifat thalassemia dan janin pasangan yang telah mendapat bayi 

thalassemia sebelumnya. 

 Pada kasus thalassemia, sekarang PND dapat dilakukan pada usia 

kehamilan 6-8 minggu dengan menggunakan sampel villi chorialis (Old et.al., 
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1990). Untuk mempercepat proses PND, dapat dimulai dengan pemeriksaan 

DNA kedua orang tuanya terlebih dahulu. Tindakan ini dapat dilakukan lebih 

awal bahkan sebelum kehamilan terjadi, pada saat mereka telah 

memutuskan untuk mempunyai anak. Kemudian setelah usia kehamilan 

mencapai 6-8 minggu, baru dilakukan pengambilan sampel jaringan villi 

chorialis janin serta dilakukan pemeriksaan molekular sesuai dengan mutan 

yang diemban oleh kedua orang tuanya (Old et.al., 1990). Sedikitnya harus 

ada dua teknik berbeda yang dilakukan pada PND, agar hasil idenfikasi lebih 

akurat dan dapat dipertanggungjawabkan. PND juga harus dilakukan 

secepat mungkin (dalam waktu kurang dari seminggu) agar tidak menjadi 

beban psikologis kedua orang tua selama menunggu hasil untuk mengambil 

keputusan.  

 

Selain itu usia kehamilan juga masih memungkinkan untuk tindakan 

terminasi kehamilan kalau memang hal tersebut diperlukan. Biasanya 

pasangan masih membutuhkan waktu beberapa hari hingga minggu, untuk 

memutuskan nasib janin mereka jika ternyata sang janin menderita 

thalassemia, dan selama itu mereka mungkin perlu pendampingan. 

Beberapa tahun belakangan ini telah dikembangkan teknik inseminasi 

selektif, pada pasangan berisiko tinggi. Dengan teknik ini maka kemungkinan 

lahirnya bayi thalassemia dapat diperkecil. Apabila pada kehamilan normal 

probabilitas terjadinya bayi thalassemia mayor adalah 25%, maka pada 

inseminasi selektif, jika ada enam embrio yang dibuahi secara in-vitro, dan 

hanya dua embrio yang diambil secara acak yang ditanamkan ke rahim 

maka berarti probabilitas terjadinya bayi thalassemia dari pasangan tersebut 

menjadi 1/3 x 1/4 = 1/12 atau 3 kali lebih rendah dari risiko kehamilan 

normal. Teknik inseminasi selektif dianggap lebih menyenangkan terutama 

bagi sebagian pasangan yang karena alasan pribadi atau lainnya keberatan 

untuk melakukan PND dan terminasi kehamilan. 
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5. Pembentukan Organisasi atau Perhimpunan Orang Tua Penderita 

 Dibandingkan dengan berbagai penyakit degeneratif dan penyakit 

infeksi lainnya seperti kanker, kardiovaskular, hepatitis, dan HIV, tampaknya 

thalassemia “kurang popular” atau “kurang menggugah perasaan” masyarakat. 

Sedikit sekali organisasi maupun LSM yang berkecimpungan atau peduli 

dengan masalah thalassemia, sehingga dana pun sulit untuk dihimpun. Padahal 

para penderita thalassemia membutuhkan dana yang cukup besar untuk tetap 

dapat bertahan hidup melalui transfusi darah rutin yang harus dibarengi dengan 

pemberian agen pengkhelat besi yang memadai. Dapat dikatakan hanya 

penderita yang berasal dari keluarga mampu saja yang dapat menikmati 

pelayanan kesehatan tersebut.  

 Perhimpunan Thalassemia Indonesia telah ada di Jakarta, tetapi 

organisasi serupa juga perlu dibentuk di daerah. Partisipasi orang tua penderita 

dan masyarakat sangat diharapkan untuk menghimpun dana bagi penderita 

yang kurang mampu. Selain itu melalui wadah ini, para orang tua penderita 

diharapkan dapat sering bertemu untuk bertukar informasi, pikiran, serta 

pengalaman dalam mengatasi masalah kesehatan dan psikologis putra-putri 

mereka.  

Perkumpulan seperti ini jika dikelola dengan baik dapat memberikan 

dukungan moral kepada orang tua, agar mereka tidak merasa frustasi dan 

sendiri dalam menghadapi masalah berat berkaitan dengan penyakit anaknya.  

 Setidaknya ada tiga hal yang harus diketahui oleh masyarakat umum: 1. 

bahwa pengemban sifat/thalassemia trait (carrier) tidak menjadi masalah 

kesehatan bagi dirinya sendiri, tetapi berisiko mendapatkan anak thalassemia 

jika pasangannya juga seorang pengemban, 2. bahwa bentuk homozigot 

thalassemia (pasangan thalassemia trait) menimbulkan dampak medico-sosial 

dan psikologis yang besar, penanganannya sangat mahal dan sering berakhir 

dengan kematian pada masa kanak-kanak, 3. bahwa kelahiran bentuk 

homozigot dapat dihindari dengan tidak menikah dengan sesama pengemban 

sifat, tidak mempunyai anak baik pasangan yang berisiko tinggi atau terminasi 

kehamilan bagi janin yang homozigot (Wahidiyat, 1992). 
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Kesimpulan 
 

1. Bahwa penyakit thalassemia prevalensinya cukup tinggi di Indonesia 

khususnya di Medan dan belum mendapat perhatian yang serius. 

2. Bahwa tindakan preventif dan kontrol thalassemia perlu disosialisasikan 

kepada masyarakat umum untuk mengurangi insidensi. Apapun bentuk 

tindakan preventif dan kontrol yang dilakukan hendaknya harus disesuaikan 

dengan nilai-nilai sosial-budaya dan agama setempat.  

3. Tindakan preventif dan penanganan thalassemia dapat dilakukan dengan 

melibatkan berbagai disiplin ilmu dan harus ditunjang dengan fasilitas 

laboratorium yang lengkap untuk diagnosa thalassemia. 

 

Saran 
 

1. Program ini harus didukung oleh semua pihak harus ada usaha untuk 

mengangkat masalah thalassemia di Indonesia ke permukaan untuk 

meyakinkan pemerintah bahwa sudah saatnya pemerintah, khususnya 

Departemen Kesehatan, menempatkan thalassemia sebagai suatu penyakit 

yang harus mendapat prioritas penanganan kesehatan. Media masa baik 

media cetak dan elektronik sangat diharapkan peranannya dalam sosialisasi 

masalah thalassemia kepada masyarakat luas. Sosialisasi masalah penyakit 

ini juga perlu dilakukan pada remaja pranikah setingkat SMU atau 

universitas terutama yang berkecimpung dalam bidang kesehatan. 

2. Pengadaan website khusus untuk penyakit thalassemia di Indonesia sangat 

membantu, sehingga informasi lengkap dan terkini mudah diakses secara 

langsung oleh berbagai pihak yang berkepentingan. 
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Do kudaidang 
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Do’a kami tak henti-hentinya semoga kalian termasuk kedalam golongan 
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Amin. 
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Semoga Allah SWT melimpahkan taufik dan hidayah-Nya kepada kita 

semua. Amin. Wabillahi taufik walhidayah, Wassalamu’alaikum waramatullahi 

wabarokatuh. 

 
 

Medan, November 2005 

 

 Ratna Akbari Ganie 
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Gambar 1.  

Karakteristik Wajah Anak Thalassemia-β Mayor/Homozigot 

 Thalassemia-β. (Sumber: Hoffbrand AV and Pettit JE, 2001) 

 

 
 

 

Gambar 2. 

Daerah Penyebaran Thalassemia/Sabuk Thalassemia. 

(Sumber: Weatherall D.J. and Clegg J.B., 2001) 
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Gambar 3. 

Bayi Hb-Bart’s hydrop fetalis/Homozigot Thalassemia-α0 

(Sumber: Hoffbrand AV and Pettit JE, 2001) 

 
Gambar 4. 

Sintesis Rantai Globin pada Berbagai PeriodeKehidupan Manusia serta Organ 

yang Berperan (Sumber: Weatherall DJ and Clegg JB, 2001) 

 
Gambar 5. 

Skema Struktur Organisasi Cluster Gen Globin-α dan Kluster Gen Globin-β. 

(Sumber: Weatherall D.J. and Clegg J.B., 2001) 
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Gambar 6. 

Sedimen Darah Tepi dari Penderita Thalassemia Trait dan Orang Normal. 

(Sumber Koleksi Pribadi, 2003) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Variasi bentuk eritrosit (sel darah merah) pada sedimen darah tepi  

dilihat dengan mikroskop dari penderita thalassemia: a = hipokrom,  

b = teardrop, c = target cell, d = basophilic stipling dengan pewarnaan giemsa  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Bentuk eritrosit (sel darah merah) pada orang normal  

dengan pewarnaan giemsa  
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Gambar 7.  

Skema Penurunan Gen Thalassemia Menurut Hukum Mendel. 
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