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ABSTRAK

Talasemia merupakan penyakit herediter akibat gangguan produksi hemoglobin (Hb) yang diwariskan
secara autosomal resesif. Kondisi ini masih menjadi isu kesehatan di Indonesia. Pada kehamilan,
Talasemia dapat meningkatkan risiko komplikasi maternal maupun janin, sehingga skrining memiliki
peran krusial. Seorang perempuan berusia 26 tahun dengan riwayat transfusi darah berulang baru
terdiagnosis Talasemia Beta Mayor setelah hamil. Selama hamil, pasien menjalani transfusi darah rutin
setiap dua minggu dan pemeriksaan kehamilan rutin. Persalinan secara pervaginam pada usia kehamilan
39 minggu. Bayi memerlukan perawatan intensif akibat distress napas dan ikterus neonatorum. Kasus
ini menyoroti lemahnya deteksi dini melalui skrining pra-nikah yang seharusnya mampu mencegah
kehamilan berisiko tinggi. Kehamilan dengan Talasemia Beta Mayor tergolong risiko tinggi akibat
anemia berat pada ibu. Skrining Talasemia pra-nikah perlu dilaksanakan secara menyeluruh untuk
menekan komplikasi maternal dan neonatal.

Kata kunci: Talasemia Beta Mayor; Kehamilan, Skrining Pra-Nikah; Kehamilan Risiko Tinggi

ABSTRACT

Thalassemia is a hereditary blood disorder caused by impaired hemoglobin (Hb) synthesis and
inherited in an autosomal recessive manner. It remains a significant public health concern in Indonesia.
During pregnancy, thalassemia increases the risk of both maternal and fetal complications, highlighting
the importance of early screening. We report the case of a 26-year-old woman with a history of
recurrent blood transfusions who was diagnosed with Beta-Thalassemia Major only after becoming
pregnant. Throughout pregnancy, she underwent regular blood transfusions every two weeks and
routine antenatal care. She delivered vaginally at 39 weeks of gestation. The newborn required intensive
care due to respiratory distress and neonatal jaundice. This case highlights the shortcomings of early
detection through premarital screening, which could potentially identify high-risk pregnancies before
conception. Pregnancy in women with Beta-Thalassemia Major is considered high risk because of
severe maternal anemia. Comprehensive premarital thalassemia screening should be implemented to
reduce maternal and neonatal complications.

Keywords: Beta-Thalassaemia Major, Pregnancy, Premarital Screening; High Risk Pregnancy

LATAR BELAKANG diidentifikasi di wilayah tersebut (Suryoadji
Talasemia adalah kelompok kelainan etal., 2021).
darah  herediter yang timbul akibat Ve et .
berkurangnya intesis rantai alfa atau beta Vb BT

hemoglobin (Bajwa & Basit, 2025). Penyakit
ini diturunkan secara autosomal resesif dan
banyak ditemukan di negara-negara yang
termasuk dalam ‘“sabuk Talasemia”, mulai
dari kawasan Mediterania, Timur Tengah,
India, hingga Asia Tenggara termasuk
Indonesia. Hingga kini, lebih dari 200 variasi
mutasi genetik penyebab Talasemia telah

Gambar 1. Peta Sabuk Talasemia (Singer,
2019).
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Secara global, sekitar 5,2% populasi
merupakan pembawa sifat Talasemia,
dengan 330.000 kasus Talasemia mayor baru
terjadi setiap tahun. D1 Indonesia, prevalensi
karier Talasemia diperkirakan 3—-10%,
dengan angka tertinggi di Sumatera Selatan.
Setiap tahunnya muncul sekitar 2.500 kasus
Talasemia mayor baru, dan hingga tahun
2020 tercatat lebih dari 10.000 pasien
Talasemia mayor di seluruh Indonesia,
termasuk 26 kasus yang tercatat di Provinsi
Nusa Tenggara Barat (NTB) (P2PTM
Kementerian Kesehatan Indonesia, 2022)

Meskipun data spesifik mengenai
prevalensi Talasemia pada ibu hamil di
Indonesia masih terbatas, sebuah meta-
analisis menunjukkan Talasemia dapat
meningkatkan risiko komplikasi maternal
seperti gagal jantung dan mortalitas, serta
risiko perinatal seperti hambatan
pertumbuhan janin dan kebutuhan perawatan
intensif neonatal. Sehingga diperlukan
skrining dan deteksi dini Talasemia pra-
nikah agar kehamilan dapat direncanakan
dengan lebih baik dan komplikasi dapat
diminimalisasi (Vlachodimitropoulou et al.,
2024).

2. LAPORAN KASUS

Seorang perempuan berusia 26 tahun
datang ke Intalasi Gawat Darurat RSUD
Provinsi NTB dengan keluhan lemas yang
semakin berat, disertai nyeri di perut kanan
dan tengah atas, serta mata dan kulit tampak
kuning sejak empat hari terakhir. Asupan
nutrisi pasien baik dan tidak ada riwayat
perdarahan spontan. Pasien mengaku sering
mengalami rasa lelah sejak remaja dan
memiliki riwayat transfusi darah setahun
sekali dalam empat tahun terakhir, namun
sebelumnya hanya didiagnosis sebagai

anemia. Riwayat keluarga dengan Talasemia
disangkal. Pasien sudah menikah dan pernah
menjalani  pemeriksaan  pra-nikah  di
puskesmas, di mana ditemukan hemoglobin
rendah, tetapi tindak lanjut ke rumah sakit
tidak dilakukan.
Pemeriksaan  fisik  menunjukkan
konjungtiva pucat, sklera ikterik, nyeri tekan
epigastrium dan hipokondria kanan, serta
splenomegali ~ Schuffner  derajat Il
Pemeriksaan laboratorium menunjukkan Hb
6,5 g/dL dengan gambaran mikrositik
hipokromik. Mikrositik hipokromik
menggambarkan sel darah merah yang
berukuran lebih kecil dari normal dan
memiliki  warna  lebih  pucat yang
menandakan kadar hemoglobin rendah.
Bilirubin total mengalami peningkatan yaitu
4,1 mg/dL. Profil besi menunjukkan serum
besi dan fotal iron binding capacity
menurun, disertai peningkatan ferritin dan
LDH. Elektroforesis hemoglobin
memperlihatkan Hb A 54%, Hb A2 4,8%, Hb
F 11,3%, dan Hb E 29,6%, sehingga
ditegakkan diagnosis Talasemia Beta Mayor.
Pasien mendapat dua kantong Packed Red
Cell (PRC) dan dirawat enam hari. Tiga
minggu pasca rawat inap, pasien mengeluh
tidak menstruasi. Pasien dinyatakan hamil
dengan wusia kehamilan 4 minggu. Ini
merupakan kehamilan pertama pasien.
Selama kehamilan, pasien mendapat
transfusi PRC dua kantong setiap dua
minggu serta suplementasi asam folat 1000
mcg/hari, dengan pemantauan teratur di poli
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hematoonkologi dan fetomaternal. Edukasi
diberikan terkait risiko tinggi kehamilan.
Pada usia kehamilan 39 minggu, pasien
melahirkan ~ bayi  Perempuan  secara
pervaginam dengan berat lahir 3.231 gram,
skor APGAR menit pertama 5 dan menit
kelima 7. Tidak ada komplikasi yang dialami
oleh pasien selama persalinan. Bayi dirawat
di Neonatal Intensive Care Unit (NICU)
selama 11 hari karena distress napas dan
kelainan

ikterus  neonatorum,

kongenital.

tanpa

Gambar 3. Perjalanan Klinis Pasien

3. DISKUSI

Pada kasus ini, pasien baru mengetahui
dirinya menderita Talasemia setelah datang
ke IGD RSUP NTB dengan keluhan lemas
dan kadar hemoglobin 6,5 g/dL. Diagnosis
ditegakkan ketika pasien telah memasuki
masa awal kehamilan. Sebelumnya pasien
telah menjalani pemeriksaan pra-nikah dan
diketahui mengalami anemia, namun tidak
dilakukan evaluasi lebih lanjut untuk
mencari penyebab anemia tersebut. Kondisi
ini menunjukkan adanya peluang skrining
Talasemia yang terlewat sebelum kehamilan
terjadi.

Talasemia merupakan kelainan darah
herediter yang disebabkan oleh mutasi gen
yang mengatur produksi rantai globin.
Kondisi ini diturunkan secara autosomal
resesif, sehingga anak berisiko menderita
penyakit bila kedua orang tuanya pembawa
sifat atau penderita. Gangguan produksi
globin menyebabkan pembentukan sel darah
merah tidak optimal dan berujung pada
anemia kronis (Suryoadji et al., 2021).
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Gambar 2. Pewarisan Sifat pada Talasemia
(P2PTM Kementerian Kesehatan Indonesia, 2022)

( Riwayal I
- Etnis risiko tinggi
- Riwayat anemia kronis atau transfusi darah berulang
- Riwayat keluarga anemia kronis, transfusi darah berulang, atau terdiagnosis Talasemia

'

Pemeriksaan Fisik:
Pucal, ikterus, facies Cooley, hepatosplenomegali

Pemeriksaan Laboratorium
Darah lengkap, retikulosit, apusan darah tepi,
Profil besi (serum besi, transferin, ferritin),
Elektroforesis Hb

( Anemia mikrositik (MCV<80)
Profil besi normalftinggi
Elektroforesis Hb: tHbA2 / 1HbF / normal

L — Suspek Talasemia

!

'd A

Rujuk ke Dokter Hematalogi

Konfirmasi Genetik:
Analisis gen a dan [ globin

Pengobatan dan follow-up rutin
oleh Dokter Hematologi

Gambar 4. Alur Skrining dan Diagnosis
Talasemia (Mensah & Sheth, 2021).

Skrining kesehatan pra-nikah
bertujuan untuk mengidentifikasi potensi
masalah kesehatan pada calon pasangan.
Rangkaian pemeriksaan meliputi anamnesis
faktor risiko, pemeriksaan fisik menyeluruh,
pemeriksaan darah rutin, deteksi penyakit
keturunan  seperti  talasemia,  serta
pemeriksaan penyakit menular (Kurniasih et
al., 2021). Salah satu komponen penting
yang harus diperiksa adalah  kadar

hemoglobin, yang dianjurkan dilakukan
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setidaknya satu bulan sebelum pernikahan.
Hasil dianggap tidak normal apabila kadar
hemoglobin <12 g/dL. Dalam kondisi
tersebut, calon pengantin akan diberikan
suplementasi berupa zat besi elemental,
vitamin C, dan vitamin A selama satu bulan.
Apabila tidak terjadi peningkatan kadar
hemoglobin, maka individu tersebut dirujuk
ke fasilitas kesehatan rujukan untuk
pemeriksaan lebih lanjut. Keberhasilan
program skrining kesehatan pra-nikah sangat
bergantung pada kesadaran dan partisipasi
aktif dari calon pasangan (Kementerian
Kesehatan RI, 2025).

Skrining Talasemia ditargetkan pada
individu dengan riwayat keluarga Talasemia
atau anemia kronis dengan transfusi darah
berulang. Individu dengan anemia mikrositik
kronis yang bukan disebabkan defisiensi besi
dan sudah mencoba suplemen besi dapat
melakukan skrining Talasemia (Mensah &
Sheth, 2021).

Skrining Talasemia diawali dengan
anamnesis mengenai
transfusi berulang, dan etnis berisiko tinggi.

riwayat keluarga,

Pemeriksaan fisik dapat menunjukkan
anemia kronis, hepatosplenomegali, atau
facies cooley, meski banyak karier tetap
menunjukkan gejala asimptomatik. Tahap
laboratorium dimulai dari hitung darah
lengkap dengan mengevaluasi MCV, bila
nilai <80 fL mengarahkan pada kecurigaan
Talasemia. Pemeriksaan dilanjutkan dengan
elektroforesis hemoglobin untuk melihat
peningkatan Hb A. atau Hb F, serta ferritin
serum untuk membedakan dari anemia
defisiensi besi. Jika kedua pasangan terbukti
sebagai karier, konseling genetik dapat
dilakukan untuk mempersiapkan kehamilan.
Sehingga rangkaian pemeriksaan ini
disarankan dilakukan sebelum pernikahan
(Rink et al., 2020).

Sebuah penelitian yang melibatkan
71 pasangan pra-nikah di salah satu Kantor
Urusan Agama di Kota Semarang
menunjukkan bahwa 53% responden
memiliki tingkat pengetahuan yang kurang
mengenai talasemia, dan seluruh pasangan
(100%) tidak pernah menjalani skrining
khusus untuk penyakit ini. Akibatnya,
sebagian  besar  masyarakat  belum
memahami  karakteristik  penyakit ini
maupun upaya pencegahannya. Keterbatasan
akses informasi menjadi penyebab utama
rendahnya pengetahuan. Sehingga edukasi
tentang Talasemia terhadap calon pengantin
sangat diperlukan (Halimah et al., 2024;
Utami & Kusumaningrum, 2020).

Penelitian menunjukkan Talasemia
sangat berhubungan signifikan dengan
anemia terutama pada trimester ketiga
(P<0,001). Ibu hamil memiliki kadar
hematokrit yang lebih rendah dibandingkan
dengan ibu hamil normal karena disebabkan
proses eritropoiesis yang tidak efektif.
Sesuai yang dialami oleh kasus ini, dimana
pasien mengalami anemia kronis. Anemia
pada wanita hamil dengan Talasemia akan
memiliki risiko lebih tinggi terhadap luaran
kehamilan yang buruk dibandingkan dengan
wanita hamil normal (Ruangvutilert et al.,
2023).

Percent 5'chromium remaining

o 20 3 40 50 60
Days
Gambar 5. Perbandingan umur sel darah
merah (garis hitam) penderita Talasemia
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terhadap sel darah merah wanita hamil
normal (Cunningham et al., 2022).

Selama kehamilan pasien melakukan
transfusi darah rutin setiap dua minggu. Pada
Talasemia dengan kadar Hb <7 g/dL,
transfusi wajib diberikan, dengan target

mempertahankan Hb sekitar 10 g/dL.
Transfusi darah yang sering dapat
menimbulkan  efek  samping  berupa

kelebihan zat besi. Namun sebuah penelitian
melaporkan  tidak  terdapat hubungan
langsung antara kelebihan zat besi dengan
gangguan pertumbuhan janin. Pengelolaan
kadar zat besi pada ibu hamil dengan
transfusi rutin tetap sangat penting, disertai
pemantauan pertumbuhan dan
perkembangan janin secara berkala seperti
yang  dilakukan pada  pasien  ini
(Mudiyanselage et al., 2017).

Bayi pasien ini masuk perawatan di
NICU dengan indikasi distress napas dan
ikterus  neonatorum  walaupun  berat
badannya normal. Skor APGAR pada menit
pertama  menunjukkan  lima,  yang
menandakan bayi mengalami asfiksia.
Penelitian (Li et al., 2021) menunjukkan
kehamilan dengan Talasemia berhubungan
dengan skor APGAR yang rendah dengan
nilai  P<0,005 dibandingkan  dengan
kelompok kehamilan normal. Hal ini
dikaitkan dengan adanya asfiksia perinatal
akibat afinitas oksigen ke jaringan yang
terlalu tinggi. Penelitian (Berwal et al., 2018)
menunjukkan 50% bayi yang lahir dari ibu
Talasemia masuk ke perawatan NICU karena
asfiksia.

Sementara penelitian terhadap 60 ibu
hamil dengan hemoglobinopati (mayoritas
Talasemia), dilaporkan satu bayi mengalami
ikterus  persisten yang  memerlukan
fototerapi. Sementara penelitian pada 35
anak dari ibu Talasemia dan anemia bulan

sabit, ditemukan 4 bayi mengalami ikterus
neonatorum. Mekanismenya diduga akibat
peningkatan  hemolisis  eritrosit  yang
menghasilkan akumulasi bilirubin indirek,
sementara kapasitas konjugasi hepatik
neonatus yang masih imatur belum mampu
mengimbangi produksi bilirubin tersebut
(Chauhan & Prasad, 2018; Sorrentino et al.,
2020).

4. KESIMPULAN

Kasus ini menunjukkan bahwa
kehamilan dengan Talasemia Beta Mayor
termasuk dalam kategori risiko tinggi, baik
bagi ibu maupun janin. Keterlambatan
diagnosis setelah pernikahan pada pasien ini
menegaskan bahwa program  skrining
talasemia pra-nikah belum berjalan optimal.
Dengan skrining yang tepat, pasangan
berisiko dapat memperoleh konseling pra-
kehamilan sehingga kehamilan dapat
direncanakan secara lebih aman. Oleh karena
itu, penerapan skrining talasemia pra-nikah
secara luas menjadi langkah penting dalam
menekan angka komplikasi maternal dan
neonatal.
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