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Case Report

HIPOSPADIA SUBKORONAL PADA PASIEN SINDROM KLINEFELTER ANAK
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Abstrak

Sindrom Klinfelter merupakan kelainan kromosom seks yang banyak ditemukan pada laki-laki. Sindrom
Klinefelter umumnya muncul pada masa pubertas dan dewasa dengan ciri khasnya: infertilitas, testis
kecil, ginekomastia dan mikropenis. Anak-anak dengan Sindrom Klinefelter dapat memiliki manifestasi
klinis mikropenis, hipospadia, kriptorkismus atau keterlambatan perkembangan. Namun, hipospadia
merupakan manifestasi klinis yang jarang ditemukan pada sindrom ini. Pada laporan kasus ini, kami
melaporkan satu kasus seorang anak laki-laki yang memiliki hipospadia dan disertai kelainan kromosom
47, XXY. Laporan kasus ini menggambarkan Sindrom Klinefelter pada anak-anak dengan manifestasi
klinis hipospadia, skrotum bifidum, kriptorkismus dan DSD di mana hal ini merupakan manifestasi klinis
yang jarang ditemui pada kelainan ini.
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Abstract

Klinefelter Syndrome is the most common sex chromosomal disorder in male. Klinefelter syndrome
usually manifests in puberty and adulthood with its characteristics: infertility, small testes, gynecomastia
and micropenis. Infants with Klinefelter Syndrome may manifest with micropenis, hypospadias,
cryptorchidism or developmental delay. However, hypospadias are rarely seen in this disorder. In this
case report, we report a case of a 1 year old boy with hypospadias along with 47, XXY chromosomal
disorder. This case report showed Klinefelter Syndrome in infancy with clinical manifestations of
hypospadias, bifid scrotum, cryptorchidism and DSD which are rare manifestations of this disorder.
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PENDAHULUAN

Sindrom  Klinefelter merupakan kelainan

kromosom vyang ditandai dengan adanya ekstra
kromosom X pada karyotype laki-laki (47, XXY) dan
terjadi pada 150 dari 100,000 kelahiran anak laki-

laki.' Kelainan ini umumnya ditandai dengan

kegagalan testis progresif, yang menyebabkan

azoospermia, ginekomastia dan  tanda-tanda
defisiensi androgen Iainnya.l’2 Sebagian besar kasus
Klinefelter muncul setelah

sindrom pubertas.

Sindrom  Klinefelter pada masa anak-anak,
dikarenakan malformasi genital, jarang ditemui.?
Dalam laporan kasus ini, kami melaporkan seorang
anak laki-laki dengan hipospadia dan skrotum bifidum

bersama dengan kelainan kromosom 47, XXY.

KASUS

Seorang anak laki-laki berusia satu tahun dirujuk
ke Poli Andrologi RSUD Dr. Soetomo Surabaya untuk
bifidum,
of Sex

evaluasi dari  hipospadia, skrotum

kriptorkismus dan  suspek Disorder
Development (DSD). Usia ibu saat melahirkan adalah
34 tahun dan pasien merupakan anak ketiga. Ibu
pasien tidak memiliki riwayat paparan obat, rokok
dan alkohol selama masa kehamilan serta tidak
memiliki riwayat penyakit kronis, seperti diabetes
mellitus atau hipertensi. Pasien lahir spontan ditolong
bidan dan cukup bulan. Berat badan lahir pasien
adalah 3 kilogram dengan panjang badan lahir 50 cm.

Pada pemeriksaan fisik, berat badan dan panjang
badan pasien adalah 9 kg dan 78 cm. Rasio upper
segment dan lower segment adalah 1 dengan rentang
tangan 74 cm. Tidak didapatkan ginekomastia.
Pemeriksaan genitalia eksterna menunjukkan adanya
skrotum bifidum (Gambar 1). Pasien juga memiliki
hipospadia tipe subkoronal (Gambar 2). Panjang

penis ditemukan 3,5 cm yang masuk dalam kategori
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penis kecil. Testis kanan dan kiri sulit diraba karena
berada pada preskrotal. Pemeriksaan laboratorium
darah lengkap, glukosa darah, fungsi hati, fungsi
ginjal, albumin dan serum elektrolit menunjukkan
normal. Serum testosteron

hasil dalam batas

didapatkan <10 ng/dL, sedangkan LH dan FSH
didapatkan 0,03 mIU/mL dan 1,12 mlU/mL secara
berurutan. USG testis menunjukkan bahwa testis
kanan berada di preskrotal dengan volume testis
yang normal dan kanalis inguinalis yang masih
terbuka. Testis kiri juga berada preskrotal dengan
volume testis yang normal namun kanalis inguinalis
proksimal testis telah  menutup. Dilakukan
karyotyping yang menunjukkan hasil 47, XXY (Gambar

3).

PEMBAHASAN

Sindrom  Klinefelter = merupakan  kelainan

kromosom terbanyak pada laki-laki, ditandai dengan

2,4,5

adanya tambahan kromosom X (47, XXY). Sindrom

Klinefelter terjadi pada 1 dari 600 hingga 650
kelahiran anak laki-laki dan merupakan penyebab
utama hipogonadisme pada pria.e_8 Namun, kelainan
ini sangat kurang terdiagnosis sebelum masa dewasa,
karena manifestasi klinis utamanya yaitu tubuh tinggi,
hipogonadisme dan ginekomastia tampak secara
klinis hanya pada saat pubertas atau setelah
pubertas.9 Karena berkaitan dengan pasien anak-anak
atau bayi, kelainan ini sulit disebut dengan Sindrom
Klinefelter dikarenakan manifestasi klinis utama dari
sindrom ini seperti yang dijelaskan oleh Klinefelter
pada tahun 1942 sangat kurang pada anak-anak.
Diperkirakan hanya 25% laki-laki dengan sindrom
Klinefelter yang terdiagnosis selama masa hidupnya,
dengan kurang dari 10% yang terdiagnosis sebelum
pubertas.4 Diagnosis sindrom Klinefelter umumnya
hanya dengan melalui

didapatkan postnatal

investigasi yang cermat, termasuk karyotyping,



karena adanya abnormalitas klinis yang nonspesifik.
9,10

Anak-anak dengan Sindrom Klinefelter dapat
memiliki mikropenis, hipospadia, kriptorkismus atau
keterlambatan perkembangan.11 Malformasi
penoskrotal bersamaan dengan sindrom Klinefelter
jarang terjadi.?"12 Terdapat beberapa kasus yang
dilaporkan dan kelainan yang ditemukan bervariasi
dari chordae penis, hipospadia dan transposisi
penoskrotal.3 Pada pasien prepubertas, kriptorkismus
dan kelainan perkembangan neurologis, vyaitu
gangguan perilaku dan/atau kesulitan belajar adalah
temuan yang paling umum.” Menurut Hodhod et. al.,
sindrom  Klinefelter

terdapat 15 kasus dengan

malformasi penoskrotal.3 Pada pasien kami
ditemukan adanya hipospadia dan skrotum bifidum
yang jarang ditemui pada pasien sindrom Klinefelter.

Malformasi genital pada Sindrom Klinefelter

dapat  dihubungkan dengan kecenderungan
heritabilitasnya yang tinggi dan pemberian estrogen
atau anti-androgen pada ibu>** Namun, dalam
laporan kasus kami, tidak ditemukan riwayat ibu dan
keluarga. Neonatus dengan karyotipe XXY umumnya
memiliki panjang dan berat badan yang normal dan
tidak memiliki tampilan dismorfik. Anomali genitalia
dapat menjadi salah satu alasan untuk merujuk
pasien, namun kelainan ini tidak tampak pada
sebagian besar neonatus dengan Xxy.’ Ambigus
genitalia, kriptorkismus, volume testis yang kecil dan

mikropenis merupakan tampilan klinis dari sindrom

Klinefelter. ”*°
Selama masa anak-anak, pasien sindrom
Klinefelter dapat menunjukkan keterlambatan

. . . 5,15
bahasa, kesulitan belajar atau masalah perilaku.

Penatalaksanaan dan perawatan pasien dengan
sindrom Klinefelter merupakan tugas multidisiplin
vang idealnya melibatkan terapis wicara, psikolog,

dokter umum, dokter spesialis anak, endokrinologis,
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. . 15,16 . .
urologi, dan andrologi.™ Terapi sulih hormon

testosteron dapat dilakukan pada awal pubertas
untuk memastikan perkembangan karakteristik seks
sekunder serta memastikan peningkatan densitas
tulang dan otot untuk mencegah osteoporosis.15
Intervensi bedah untuk hipospadia dapat dilakukan

pada usia berapapun, namun usia

yang
direkomendasikan adalah 6-18 bulan."” Follow up

pasien dilakukan setiap tahun yang meliputi

anamnesis, pemeriksaan fisik, darah lengkap, serta
hormon seks." Pemeriksaan karyotyping pada pasien
membantu dan

dengan DSD dapat

lebih

diagnosis

tatalaksana awal pada pasien sindrom

Klinefelter yang seringnya tidak terdiagnosis sebelum

pubertas.3

SIMPULAN

Hipospadia merupakan manifestasi klinis yang
jarang ditemui pada pasien sindrom Klinefelter anak-
anak. Diagnosis awal dari kelainan ini diperlukan

untuk tatalaksana dan perawatan yang tepat untuk

pasien dengan sindrom ini.
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Gambar 1. Skrotum bifidum

Gambar 2. Hipospadia tipe subkoronal
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Gambar 3. Karyotyping menunjukkan ekstra kromosom X (47, XXY) (tanda panah)



