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BAB I 

PENDAHULUAN 

1.1 Latar Belakang 

Thalassemia adalah kelainan bawaan sintesis, dan salah satu penyakit 

monogenetik paling banyak di dunia terutama di daerah Mediterania, Timur Tengah, 

Asia Tenggara termasuk Indonesia dan Cina Selatan. Pada tahun 1994 World Health 

Organization (WHO) menyatakan 4,5% dari total penduduk dunia adalah pembawa 

sifat thalassemia dan meningkat menjadi 7% pada tahun 2001 dan pada tahun 2011 

dilaporkan sekitar 7% dari populasi dunia membawa gen sifat untuk gangguan 

hemoglobin, terutama penyakit sel sabit dan thalassemia.1,2,7 

Sebanyak 300-400 ribu bayi thalassemia mayor lahir pertahun di seluruh dunia. 

Di Indonesia angka pembawa sifat thalassemia β, thalassemia α dan HbE berturut-

turut 3-10%, 1,2-11%, dan 1,5- 36%.3-5 Jika presentase thalassemia mencapai 5%, 

dengan angka kelahiran 23 per 1.000 dari 240 juta penduduk, maka diperkirakan ada 

sekitar 3.000 bayi penderita thalassemia yang lahir di Indonesia setiap tahunnya.6 

Berdasarkan data Yayasan Thalassemia Indonesia/Perhimpunan Orang Tua Penderita 

(YTI/POPTI) dilaporkan bahwa penderita thalassemia di Indonesia mengalami 

peningkatan dari 4.896 pasien pada tahun 2012 menjadi 9.028 pasien pada tahun 

2018.7 Berdasarkan penelitian yang dilakukan oleh Shinta dan Rini tahun 2020 di 

RSUP Dr. M. Djamil Padang terdapat 50 pasien thalassemia β mayor selama periode 

Januari–April 2018 sedangkan penelitian yang dilakukan oleh Melisha, dkk pada 

tahun 2021 terdapat 43 pasien thalassemia β mayor dan mendapatkan tranfusi darah 

rutin selama periode April 2018–Februari 2019 di RSUP Dr. M. Djamil Padang.8 

Pasien Thalassemia secara klinis ditandai dengan anemia berat, dan 

memerlukan perhatian medis di tahun pertama kehidupan. Tranfusi darah berulang, 
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pemberian terapi kelasi besi subkutan meningkatkan prognosis jangka panjang, namun 

akan timbul masalah yang berhubungan dengan hemosiderosis sekunder yang 

berimbas pada kerusakan beberapa organ, terutama jantung, hati, dan kelenjar 

endokrin.9-12 Dengan kemajuan medis dalam tatalaksana thalassemia, sebagian besar 

pasien akan mengalami pertumbuhan normal pada masa anak-anak namun pada 

pengamatan selanjutnya gangguan pertumbuhan dan pubertas terlambat yang 

signifikan.9,10,13-15 Penelitian potong lintang mengenai pertumbuhan dan maturasi 

seksual anak-anak Thalassemia di Cina, melaporkan 75% anak perempuan dan 62% 

anak laki-laki berumur lebih dari 12 tahun mengalami pertumbuhan terhambat dan 

50% anak laki-laki serta 37,5% perempuan mengalami pubertas terlambat.16 

Penyebab gangguan pertumbuhan pada thalassemia adalah multifaktorial, 

patogenesis pasti belum dapat dijelaskan. Di antara faktor yang berpengaruh adalah 

pemberian tranfusi darah suboptimal, kelebihan besi, toksisitas deferioksamin (DFO), 

pubertas terlambat, dan gangguan aksis hormon pertumbuhan insulin like growth-

factor (IGF-I).11,13,17-19 Kadar feritin serum dilaporkan memiliki hubungan langsung 

dengan tingkat gangguan pertumbuhan atau penurunan kecepatan tumbuh pada pasien 

thalassemia.20 

Thalassemia merupakan salah satu penyakit kronis yang dapat mempengaruhi 

kualitas hidup penderita akibat penyakitnya sendiri maupun efek terapi yang 

diberikan.21 Efek tersebut tidak hanya mempengaruhi fungsi fisik anak tetapi juga 

fungsi sosial, emosional dan sekolah.22 

Penilaian kualitas hidup terhadap anak thalassemia perlu dilakukan untuk menentukan 

tindakan yang mendukung perbaikan kualitas hidup.23 Salah satu instrumen yang 

direkomendasikan untuk menilai kualitas hidup yaitu Pediatric Quality of Life 

Inventory (PedsQL). Alasannya adalah karena PedsQL memenuhi persyaratan 
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kelayakan instrumen yang akan digunakan untuk menilai kualitas hidup, seperti 

memiliki validitas dan reliabilitas yang tinggi dan telah dibuktikan pada beberapa 

penelitian, tersedia dalam bentuk generik maupun spesifik, bisa diisi oleh anak (self 

report) ataupun orangtua/wali (proxy report), dan tersedia untuk berbagai kelompok 

usia, serta kuesioner ini sudah diterjemahkan dalam beberapa versi bahasa yang 

bertujuan untuk mempermudah pelaksanaannya.24,25 

1.2 Perumusan Masalah 

Berdasarkan latar belakang, dapat dirumuskan masalah penelitian adalah bagaimana 

gambaran pertumbuhan dan kualitas hidup pada anak thalassemia di RSUP Dr. M. 

Djamil Padang? 

1.3 Tujuan Penelitian 

1.3.1 Tujuan Umum 

Untuk mengetahui pertumbuhan dan kualitas hidup pada anak thalassemia di RSUP 

Dr. M. Djamil Padang.  

1.3.2 Tujuan Khusus 

1. Mengetahui karakteristik anak thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang 

2. Mengetahui pertumbuhan linier dan usia tulang pada anak thalassemia di 

RSUP Dr. M. Djamil Padang  

3. Mengetahui rerata kadar ferritin serum pada anak yang menderita thalassemia 

di RSUP Dr. M. Djamil Padang  

4. Mengetahui rerata hemoglobin pre-transfusi pada anak yang menderita 

thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang 

5. Mengetahui fungsi tiroid pada anak yang menderita thalassemia di RSUP Dr. 

M. Djamil Padang 
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6. Mengetahui hubungan antara ferritin serum dengan fungsi tiroid pada anak 

yang menderita thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang  

7. Mengetahui kualitas hidup pada anak yang menderita thalassemia di RSUP Dr. 

M. Djamil Padang berdasarkan aspek fisik, emosi, sosial dan sekolah 

8. Mengetahui hubungan kadar ferritin dengan kualitas hidup anak thalassemia 

di RSUP Dr. M. Djamil Padang  

9. Mengetahui hubungan antara pemberian kelasi besi dengan kualitas hidup 

anak thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang  

10. Mengetahui hubungan antara tingkat pendidikan orang tua (ayah, ibu) dengan 

kualitas hidup anak penderita thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang  

1.4 Manfaat Penelitian 

1. Manfaat Bidang Akademik 

a. Memperoleh gambaran pertumbuhan pasien thalassemia di RSUP Dr. M. 

Djamil Padang. 

b. Memperoleh gambaran kualitas hidup pasien anak thalassemia di RSUP 

Dr. M. Djamil Padang 

c. Mengetahui kadar ferritin serum pada anak dengan thalassemia di RSUP 

Dr. M. Djamil Padang  

d. Mengetahui kadar hemoglobin pre-transfusi pada anak yang menderita 

thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang 

e. Mengetahui fungsi tiroid pada anak yang menderita thalassemia di RSUP 

Dr. M. Djamil Padang 

f. Memperoleh data mengenai hubungan antara kadar ferritin dengan fungsi 

tiroid pada anak dengan thalassemia di RSUP Dr. M. Djamil Padang 
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2. Manfaat Bidang Pelayanan 

a. Memperoleh data pertumbuhan pasien thalassemia RSUP Dr. M. Djamil 

Padang 

b. Mempeoleh data kualitas hidup anak thalassemia RSUP Dr. M. Djamil 

Padang  

c. Sebagai masukan untuk kebijakan dalam pemberian terapi transfusi dan 

kelasi besi. 

d. Sebagai masukan untuk kebijakan pemeriksaan fungsi tiroid secara 

berkala. 

e. Sebagai masukan bagi pengelolaan penderita thalassemia agar dapat 

mencapai hasil yang optimal. 
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