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Abstract
Thalassemia is a genetic blood disorder that is autosomal recessive and is quite common throughout the 
world. This study aims to determine the relationship of Hemoglobin beta (HBB) gene mutations types with 
clinical levels and hematological in the subjects of 31 thalassemia-beta patients in Samarinda City. Blood 
samples were taken from patients to obtain their DNA then amplified them with the Polymerase Chain 
Reaction and direct sequencing techniques to analyze the hemoglobin-beta gene mutation. Javanese ethnics 
is the most dominant in this study (64.5%) and the most common clinical levels is the moderate category 
(77.4%). The mean MCV and MCH values were 72±5,5 fL and 24±3,3 pg. DNA analysis found 8 types of 
mutant alleles including 48.4% of Cd26 / HbE (GAG>AAG), 14.5% of IVS-1-5 (G>C)  12.9% of IVS-1-2 
(T>C, ,8.1% of Cd35 (-C) , 6.5% of IVS-1-1 (G>T)  3.2% of Cd30 (AGG>ACG) , Cd60 (GTG>GAG) and  
Cd2 (CAT>CAC ) are 1.6% each. This study found mutations that had not been previously reported in 
Indonesia, namely Cd60 (GTG>GAG) and Cd2 (CAT>CAC). Spearman rank statistical tests show there is 
no significant relationship between the two studied variables.

Keyword: Beta-thalassemia mutation,  Clinical levels, Hematological 

Abstrak
Talasemia merupakan salah satu kelainan darah genetik yang bersifat autosomal resesif dan cukup banyak 
ditemui di seluruh dunia. Diperkirakan 3-10 persen masyarakat Indonesia adalah pembawa sifat talasemia 
dengan berbagai macam latar belakang etnik. Studi ini bertujuan untuk mengetahui hubungan jenis mutasi 
gen hemoglobin beta (HBB) dengan derajat klinis dan pemeriksaan darah pada 31 pasien talasemia-beta di 
Kota Samarinda Provinsi Kalimantan Timur pada bulan Mei tahun 2019. Sampel darah pasien diambil untuk 
memperoleh DNA kemudian dilakukan amplifikasi dengan Polymerase Chain Reaction dan dilakukan 
teknik direct sekuensing untuk menganalisis mutasi gen hemoglobin-beta. Etnik Jawa merupakan yang 
dominan dalam penelitian ini (64,5%) dan derajat klinis paling umum adalah kategori sedang (77,4%). 
Rerata nilai MCV dan MCH masing-masing adalah 72±5,5 fL dan 24±3,3 pg. Analisa DNA didapatkan 8 
jenis alel mutan yaitu Cd26/HbE (GAG>AAG)  48,4% selanjutnya IVS-1-5 (G>C) 14,5%, IVS-1-2 (T>C) 
12,9%,  Cd35 (-C) 8,1%, IVS-1-1 (G>T) 6,5%, Cd30 (AGG>ACG) 3,2%, Cd60 (GTG>GAG) dan Cd2 
(CAT>CAC) masing-masing 1,6%. Studi ini menemukan mutasi yang belum dilaporkan pada penelitian 
sebelumnya di Indonesia yaitu Cd60 (GTG>GAG) dan Cd2 (CAT>CAC). Uji statistik spearman rank 
menunjukkan tidak terdapat hubungan bermakna antara ke dua variabel yang diteliti.

Kata kunci:  Mutasi talasemia beta,  Derajat klinis,  Hematologis
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PENDAHULUAN

	 Talasemia-beta merupakan penyakit 
kelainan darah yang diakibatkan adanya mutasi 
pada gen hemoglobin beta (HBB) sehingga 
mengganggu proses sintesis rantai hemoglobin. 
Pasien talasemia memiliki kadar hemoglobin yang 
relatif rendah dalam eritrositnya, mengakibatkan 
ketidakmampuan untuk mengikat oksigen 
sehingga menyebabkan gangguan kesehatan. 
Jumlah pasien talasemia di Indonesia masih 
menjadi fokus penanganan dan pencegahan 
yang dilakukan oleh Kementerian Kesehatan 
Republik Indonesia dikarenakan terus meningkat 
setiap tahunnya. Tahun 2012 pasien talasemia 
berjumlah 4.896 orang, meningkat pada tahun 
2016 menjadi 9.131 orang dan pada tahun 2019 
berjumlah 10.531 orang. Kementerian Kesehatan 
Republik Indonesia juga telah mengeluarkan 
peraturan terbaru tahun 2018 terkait tata 
laksana pasien talasemia untuk meningkatkan 
pelayanan dan peningkatan kualitas hidup pasien 
talasemia.1,2

	 Hemoglobinopati dan talasemia-beta 
merupakan dua dari kelainan darah yang umum 
ditemukan. Talasemia merupakan kelainan 
genetik yang bersifat autosomal resesif atau 
diwariskan oleh orang tua kepada anaknya.3 
Talasemia beta disebabkan oleh adanya mutasi 
pada gen hemoglobin-beta (HBB) yang 
mengakibatkan terjadinya gangguan pada sintesis 
rantai globin yang merupakan komponen utama 
hemoglobin. Fungsi hemoglobin yang abnormal 
dalam mendistribusikan oksigen, sehingga 
banyak gangguan kesehatan. World Health 
Organization (WHO) memperkirakan 7-8% 
populasi dunia sebagai pembawa gen talasemia-
beta, mengakibatkan sekitar 60.000 anak 
terlahir dengan kelainan talasemia berat setiap 
tahunnya yang sebagian besar tinggal di negara 
berkembang, termasuk Indonesia. Pembawa sifat 
talassemia-beta di Indonesia sebesar 3-10% yang 
tersebar di seluruh pulau dengan berbagai macam 
etnik. Beberapa etnik memiliki mutasi yang 
bersifat spesifik seperti Etnik Jawa-Sunda: HbE 
(GAG>AAG), IVS-1-5 (G>C), IVS-1-1 (G>T), 
Cd35 (-C); Etnik Melayu: Cd19 (AAC>AGC), 
HbE, IVS-1-5; Etnik Makassar: HbE, Delesi 
Filipino Thalassemia β, Hb Lepore Boston; Etnik 

China: Cd42-42 (-TCTT), IVS-2-654 (T>C), 
-28.4,5,6,7

	 Derajat klinis pasien talasemia  bervariasi 
pada setiap individu yang disebabkan oleh 
bervariasinya lesi genetik pada gen hemoglobin-
beta. Mutasi yang terjadi pada gen hemoglobin-
beta berhubungan dengan tingkat keparahan 
pasien. Jenis HbE merupakan frekuensi yang 
paling banyak pada populasi di Asia Tenggara.5 
Pasien talasemia-beta dapat menunjukkan gejala 
klinis berat yang menyebabkan ketergantungan 
pada transfusi darah. Keragaman variasi fenotip 
pasien talasemia-beta berhubungan dengan 
faktor genetik yang berpengaruh, misalnya 
adanya alel mild/silent talasemia-beta, dan co-
inheritance dengan talasemia-alfa (Talasemia 
α-β). Gejala klinis yang lebih ringan disebabkan 
oleh keseimbangan antara rasio rantai α/non α. 8,9

Studi ini dilakukan di Kota Samarinda, Provinsi 
Kalimantan Timur yang dihuni oleh masyarakat 
dengan berbagai jenis etnik mulai dari etnik asli 
dan juga etnik pendatang. Studi ini diperlukan 
untuk mengetahui karakteristik mutasi gen 
hemoglobin-beta yang terdapat di Kota 
Samarinda dan mengetahui hubungan antara 
jenis mutasi gen hemoglobin-beta dengan derajat 
klinis dan pemeriksaan darah yang nantinya 
dapat digunakan sebagai tambahan data dasar 
nasional dan dapat memberikan penjelasan jenis 
mutasi yang mendasari derajat klinis.

BAHAN DAN METODE
	
	 Studi ini dilaksanakan pada bulan Mei 
tahun 2019 menggunakan desain penelitian 
potong lintang, melibatkan 31 sampel pasien yang 
mendapatkan transfusi darah secara reguler dan 
terdaftar sebagai anggota Perhimpunan Orang 
Tua Penderita Talassemia Indonesia (POPTI) 
Kota Samarinda dengan usia termuda 4 tahun 
dan usia tertua 56 tahun. Semua calon responden 
diberikan penjelasan detail terkait tindakan yang 
akan dilakukan dan partisipasi responden bersifat 
sukarela tanpa paksaan. Setelah setuju untuk 
berpartisipasi, diminta menandatangani informed 
consent. Studi ini telah mendapatkan persetujuan 
dari komisi etik Fakultas Kedokteran Universitas 
Jenderal Soedirman Purwokerto dengan nomor 
surat: Ref.0574/KEPK/II/2019. Pengambilan 
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sampel darah dilakukan oleh tenaga profesional 
Rumah Sakit Umum Daerah (RSUD) I.A Moeis 
Samarinda. Sampel darah dibawa oleh peneliti 
ke laboratorium riset Fakultas Kedokteran 
Universitas Jenderal Soedirman, Purwokerto, 
Indonesia. Penilaian derajat klinis menggunakan 
formulasi Mahidol scoring dengan kriteria 
penilaian sebagai berikut : rerata kadar Hb pra-
transfusi, usia pertama kali transfusi, frekuensi 
transfusi, ukuran limpa, usia didiagnosis 
talasemia, pertumbuhan dan perkembangan 
dengan mengukur Indeks Massa Tubuh (IMT) 
terhadap usia. Skor derajat klinis adalah 
0-10 dengan kategori: ringan; 0-3,4, sedang; 
3,5-7,4, berat; 7,5-10.10,11 Nilai hematologis 
pasien diperiksa menggunakan alat otomatis 
hematology analyzer dengan metode sodium 
lauryl sulfate (SLS). Data hematologis pasien 
diambil dalam waktu 3 bulan terakhir pada data 
rekam medis yang terdiri dari: Hb pra-transfusi, 
RBC, MCV, MCH, dan MCHC. Pemeriksaan 
mutasi gen hemoglobin-beta dilakukan dengan 
mengisolasi DNA dari sampel darah sebanyak 
3 ml menggunakan PureLink® Genomic DNA 
Kits, Invitrogen (Life Technologies, Carlsbad, 
CA92008 USA). Selanjutnya DNA diamplifikasi 
dengan alat Polymerase Chain Reaction (PCR) 
(Applied Biosystem Veriti 96 well thermal 
cycler). Hasil amplifikasi DNA dikirim ke First 
BASE Laboratorium Singapura untuk dilakukan 
sekuensing DNA, menggunakan primer yang 
mengapit gen hemoglobin-beta sesuai dengan 
yang dipakai dalam penelitian sebelumnya.5 
Sekuensing DNA dilakukan di laboratorium First 
BASE Singapura menggunakan alat BigDye® 
Terminator v3.1 cycle sequencing kit ABI 
PRISM®3730XL Genetic Analyzer dari Aplied 
Biosystem, Foster City, CA, USA.
	 Pemeriksaan mutasi  pada gen  hemoglobin 
-beta dilakukan pada 31 sampel darah yang 
diperoleh dari pasien. Sampel darah diekstrak 
untuk memperoleh DNA yang selanjutnya 
dilakukan teknik PCR untuk amplifikasi DNA 
secara spesifik pada gen hemoglobin-beta, 
selanjutnya dilakukan analisa mutasi gen dengan 
teknik direct sekuensing. Hasil sekuensing gen 
hemoglobin-beta dari pasien dibandingkan 
dengan sekuens normal gen hemoglobin-beta 
normal yang diperoleh dari database (www.

ncbi.nlm.nih.gov/genbank), dengan reference 
sequence accession NC_000011.10. 
	 Uji statistik Spearman rank digunakan 
untuk mengetahui hubungan antara jenis mutasi 
gen dengan derajat klinis dan hematologis sampel 
dengan derajat kemaknaan 0,001 dan Confidence 
interval 95%.

HASIL

	 Sampel penelitian ini berjumlah 31 
orang dengan talasemia-beta, terdiri dari 16 
orang (51,6%) laki-laki dan 15 orang (48,4%) 
perempuan. Rentang usia sampel dari usia 4 
tahun sampai dengan 56 tahun dengan rerata usia 
14±11 tahun. Berdasarkan kelompok etnik, Etnik 
Jawa paling dominan pada studi ini yaitu 64,5% 
(Gambar 1). Derajat klinis sampel didapatkan 
sebagian besar dalam kategori sedang (77,4%) 
(Gambar 2). 
	 Hasil uji statistik Spearman rank antara 
jenis mutasi gen hemoglobin-beta dengan derajat 
klinis dan hasil hematologis didapatkan tidak 
berhubungan bermakna.
	 Gambaran derajat klinis dan hematologis 
berdasarkan jenis mutasi dapat dilihat pada Tabel 
3.

Tabel 1. Frekuensi sampel talasemia-beta 
berdasarkan genotip

Mutasi n %
Cd26 (HbE)/IVS-1-2 
(T>C)

8 25,8

Cd26 (HbE) / Cd26 
(HbE)

7 22,6

Cd26 (HbE) / Cd35 
(-C)

5 16,1

Cd26 (HbE)/IVS-1-1 
(G>T)

3 9,7

IVS-1-5 (G>C) / 
IVS-1-5 (G>C)

3 9,7

Cd26 (HbE) / IVS-1-
5 (G>C)

2 6,5

IVS-1-5 (G>C) / 
IVS-1-1 (G>T)

1 3,2

Cd30(AGG>ACG)/
Cd30(AGG>ACG)

1 3,2

Cd60(GTG>GAG)/
Cd2(CAT>CAC)

1 3,2

31 100,0
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Tabel 2. Frekuensi Alel Mutan
Alel mutan

Alel Nomenklatur 
HGVS n % ρ CI 

95%
Cd26 
(GAG>AAG)

HBB : c79 G>A 32 51,6

IVS-1-5 
(G>C)

HBB : c92+5 G>C 9 14,5

IVS-1-2 
(T>C)

HBB: c92+2 T>C 8 12,9

Cd35 (-C) HBB : c110delC 5 8,1 0,11 0,09-
0,12

IVS-1-1 
(G>T)

HBB : c92+1 G>T 4 6,5

Cd30
(AGG>ACG)

HBB : c92 G>C 2 3,2

Cd60 
(GTG>GAG)

HBB : c182 T>A 1 1,6

Cd2 
(CAT>CAC)

HBB : c9T>C 1 1,6
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Gambar 1. Persentase sampel berdasarkan etnik
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Gambar 2. Persentase sampel berdasarkan dera-
jat klinis

	 Hasil sekuensing terhadap 31 sampel 
didapatkan genotip Cd26(GAG>AAG)/IVS-
1-2 (T>C) adalah yang terbanyak (25,8%), 
C d 2 6 ( G A G > A A G ) / C d 2 6 ( G A G > A A G ) 
diurutan kedua (22,6%), sedangkan yang paling 
sedikit ditemukan adalah Cd60(GTG>GAG) /
Cd2(CAT>CAC) yaitu 3,2% (Tabel 1). Terdapat 
62 alel mutasi yang diidentifikasi, yaitu : Cd26 
(GAG>AAG)  48,4%, selanjutnya adalah IVS-
1-5 (G>C) 14,5% dan jenis alel yang paling 
sedikit dijumpai adalah Cd60(GTG>GAG) dan 
Cd2(CAT>CAC) masing-masing 1,6% (Tabel 2).

PEMBAHASAN

	 Etnik Jawa merupakan etnik dengan 
populasi terbesar di Indonesia dengan persentase 
40% dan tersebar hampir di seluruh daerah di 
Indonesia. Dengan banyaknya jumlah populasi 
Etnik Jawa di Indonesia, maka wajar jika Etnik 
Jawa merupakan yang terbanyak dalam studi ini 
(64,5%).
	 Penilaian derajat klinis pada pasien 
didapatkan 77,4% dalam kategori sedang. Studi 
terdahulu melaporkan mayoritas pasien talasemia-
beta termasuk dalam kategori sedang yaitu: di Kota 
Semarang 65%, di Kabupaten Banyumas 82,2%, 
dan di Provinsi Riau 66,2%.4,5,12

	 Sebagian besar pasien didiagnosis 
talasemia-beta pada usia kurang dari 5 tahun dan 
berada pada kelompok derajat klinis sedang dan 
berat, sedangkan pasien yang didiagnosis pada 
usia remaja/dewasa akan memberikan gambaran 
derajat klinis ringan. Mayoritas usia didiagnosis 
talasemia-beta pada usia <5 tahun dikarenakan 
adanya perubahan profil hemoglobin fetus (HbF) 
menjadi bentuk hemoglobin dewasa (HbA) pada 
rentang  usia 6 bulan sampai dengan 1 tahun.1,13 
Pada keadaan normal, gen hemoglobin-beta 
akan memproduksi rantai globin beta pembentuk 
hemoglobin dewasa yang menggantikan rantai 
globin gamma. Akibat adanya kelainan pada gen 
hemoglobin-beta akan mengakibatkan kurang 
atau bahkan tidak terbentuknya rantai globin 
beta penyusun hemolgobin, sehingga akan 
menunjukkan gejala klinis talasemia.14 Gejala dan 
diagnosis talasemia pada usia yang lebih dewasa 
akan memberikan gambaran klinis ringan dan 
sedang dikarenakan produksi rantai globin beta 
masih mencukupi.5,15
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	 Ditemukan 62 alel mutasi yang 
diidentifikasi, yaitu: Cd26 (GAG>AAG)  48,4%, 
IVS-1-5 (G>C) 14,5% dan jenis alel yang paling 
sedikit ditemukan adalah Cd60(GTG>GAG) dan 
Cd2(CAT>CAC) masing-masing 1,6%. Beberapa 
mutasi yang ada di Indonesia sudah pernah 
dilaporkan oleh studi terdahulu. Studi pada Etnik 
Jawa melaporkan mutasi yang paling banyak 
ditemukan adalah IVS-1-5 (G>C) sebanyak 54%, 
selanjutnya mutasi Cd26/HbE (GAG>AAG) 18%, 
IVS-II-654 (C>T) 9,7% serta Cd41/42 (-TTCT) 
dan Cd35 (-C) masing-masing 1,4%.16 Studi lain 
melaporkan mutasi IVS-1-5 (G>C) sebesar 21% 
dan mutasi yang paling banyak adalah Cd26/HbE 
(GAG>AAG) sebesar 37%.17 Studi Tamam, dkk 
melaporkan mutasi HbE/IVS1-nt5 adalah paling 
banyak ditemukan (55,3%), diikuti mutasi HbE/
Cd35 dan IVS1-nt5/IVS1-nt5 masing-masing 
13,2%.4 Rujito dalam studinya melaporkan bahwa 
mutasi yang paling umum dijumpai adalah IVS1-
5 (G>C) 43,5%, Cd26 (GAG>AAG) 28%, mutasi 
yang lebih sedikit dijumpai adalah IVS1-1 (G>A) 
5%, Cd15 (TGG>TAG) 3,8%.5 Studi di Provinsi 
Riau menemukan 4 alel mutasi pada gen HBB 
yaitu IVS1-nt-5 (G>C), Cd26/HbE (GAG>AAG), 
IVS1-nt1 (G>T) dan IVS1-nt2(T>C) dengan 
temuan paling banyak adalah genotip IVS1-nt5/
Cd26 sebanyak 41,1%.12 Variasi jenis mutasi pada 
daerah tertentu yang spesifik pada satu etnik tidak 
memberikan gambaran jenis mutasi secara spesifik, 
yang berarti jenis mutasi tertentu tidak spesifik 
pada etnik tertentu. Hal tersebut dapat disebabkan 
oleh migrasi penduduk pada suatu daerah dan juga 
pernikahan antar suku. 
	 Penelitian ini menemukan jenis mutasi 
alel baru yang belum ditemukan dalam laporan 
penelitian sebelumnya di Indonesia yaitu alel 
Cd60 (GTG>GAG) dan alel Cd2 (CAT>CAC) 
dengan derajat klinis sedang. Mutasi alel Cd60 
(GTG>GAG) sebelumnya dilaporkan sebagai 
studi kasus pada pasien tunggal di Italia dengan 
pasien termasuk dalam kategori derajat klinis 
sedang.18 Mutasi Cd2 (CAT>CAC) ditemukan pada 
populasi orang normal di India dan di Kroasia.19,20 
Ditemukannya mutasi baru pada pasien talasemia 
di Kota Samarinda dimungkinkan akibat adanya 
mutasi spontan, mengingat tidak adanya keturunan 
dan asal daerah dari ditemukannya mutasi awal. 
Mutasi baru tersebut juga dimungkinkan oleh 
adanya aliran gen dari nenek moyang dengan  
riwayat perjalanan yang sangat panjang.5

	 Jenis mutasi tertentu tidak selalu berbanding 
lurus dengan keadaan klinis pasien. Faktor yang 
mengakibatkan berat atau ringannya keadaan 
klinis pasien sangat dipengaruhi oleh gambaran 
nilai laboratorium indeks eritrosit, terutama nilai 
indeks hemoglobin.21,22,23 Semakin baik gambaran 
indeks eritrosit maka semakin baik pula derajat 
klinis dari pasien talasemia tersebut.24 Tata laksana 
pasien talasemia yang adekuat akan memberikan 
gambaran derajat klinis yang baik, terutama dalam 
mempertahankan kadar hemoglobin >9 g/dL dan 
pemberian terapi lain yang bersifat suportif akan 
mempertahankan hidup pasien talasemia sampai 
dekade ketiga bahkan dekade keempat.2 
	 Analisis hubungan antara fenotip dan 
genotip pada pasien talasemia-beta telah   dilakukan 
baik di dalam maupun di luar negeri. Hasil studi 
yang dilakukan oleh Tamam, dkk menyimpulkan 
tidak terdapat hubungan bermakna antara jenis 
mutasi gen dengan manifestasi klinis pada pasien 
talasemia-beta di kota Semarang.25 Studi lainnya 
menyimpulkan bahwa tidak terdapat hubungan 
yang bermakna antara genotip dan fenotip pada 
pasien talasemia-beta di Sri Lanka.23 Studi pada 
pasien anak-anak talasemia-beta di Thailand 
menyimpulkan bahwa tidak terdapat hubungan 
bermakna antara genotip dan fenotip pasien.3

	 Mutasi yang terjadi pada gen HBB 
menyebabkan penurunan rantai β-globin (β+) atau 
bahkan tidak terbentuknya rantai β-globin (β0) 
yang membentuk struktur hemoglobin, akibatnya 
akan terjadi variasi gambaran nilai hematologis 
dan juga derajat klinis pasien.26 Mutasi IVS-1-5 
(G>C) meyebabkan gangguan proses pemotongan 
intron (spiling) pada mRNA. Pemotongan intron 
(splicing) abnormal terjadi pada 3 lokasi (criptic 
site) yang berbeda, sehingga akan dihasilkan 3 
jenis mRNA yang berbeda. Dua splicing abnormal 
terjadi pada ekson-1, hal ini akan menyebabkan 
terjadinya pemendekan rantai globin. Satu splicing 
berikutnya terjadi pada intron, hal ini akan 
mengakibatkan pemanjangan rantai globin. Protein 
yang mengalami pemendekan rantai umumnya akan 
mudah didegradasi dalam bentuk mRNA dalam 
inti sel atau menjadi polopeptida pada sitoplasma. 
Polipeptida yang memanjang akan menghasilkan 
polipeptida yang panjang dan tetap akan mengalami 
proses translasi sehingga dihasilkan polipeptida 
abnormal yang akan mengakibatkan gangguan 
fungi eritrosit.4
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Tabel 3. Fenotip sampel talasemia-beta berdasarkan jenis genotip

Parameter
Cd26 (HbE)

/IVS-1-2
(T>C)

Cd26 (HbE)
/Cd26
 (HbE)

Cd26 (HbE)
/Cd35
(-C)

Cd26 (HbE)
/IVS-1-1 
(G>T)

IVS-1-5 (G-C)
/IVS-1-5 
(G>C)

Cd26 (HbE)
/IVS-1-5 
(G>C)

IVS-1-5 (G>
C)/IVS-1-1 

(G>T)

Cd30(AGG>
ACG)/Cd30 

(AGG>ACG)

Cd60(GTG>
GAG)/Cd2 

(CAT>CAC)

n=8(25,8%) n=7(22,6%) n=5(16,1%) n=3(9,7%) n=3(9,7%) n=2(6,5%) n=1(3,2%) n=1(3,2%) n=1(3,2%)

Derajat Klinis

   Ringan
   Sedang
   Berat

1 (12,5%)
5 (62,5%)
2 (25%)

-
7 (100%)

-

2 (40%)
3 (60,%)

-

-
3 (100%)

-

-
3 (100%)

-

2 (100%)
-
-

-
1 (100%)

-

-
1 (100%)

-

-
1 (100%)

-

Ukuran Limpa 2,6 ± 1,2 2,6 ± 1,2 4,0 ± 2,2 3,4 ± 1,5 2,3 ± 0,6 2,0 ± 0,0 8 2 1

Usia didiagnosa 5,3 ± 7,3 3,1 ± 2,5 7,0 ± 6,9 5,0 ± 3,5 4,7 ± 3,3 12,0 ± 9,2 1,5 4 5

Usia Pertama 
Transfusi Hema-
tologi

5,3 ±7,3 3,1 ± 2,5 7,0 ±6,9 5,0 ± 3,5 4,7 ± 3,3 12,0 ± 9,2 2 4 5

RBC 3,2 ± 0,4 3,4 ± 0,2 3,4 ± 0,5 3,9 ± 0,1 3,8 ± 0,3 3,9 ± 0,7 2,7 3,4 4,1

Hb(g/dL) 7,6 ±  0,7 7,6 ± 0,7 7,7 ± 1,0 8,5 ± 0,4 8,5 ± 0,7 8,5 ±  0,5 7,2 7 8

MCV (fL) 73,8 ± 22,2 73,4 ± 6,5 71,8 ± 5,3 66,3 ± 33,0 67,9 ± 6,9 69,6 ± 3,5 81,2 76,1 63,9

MCH(pg) 26,0 ± 5,4 24,1 ± 1,8 22,9 ± 2,6 21,4 ± 1,2 22,7 ± 3,4 21,6 ± 2,2 26,8 24,6 22,3

MCHC (g/dL) 32,3 ± 0,9 32,5 ± 0,9 31,8 ± 2,1 32,1 ± 0,9 32,5 ± 1,6 31,8 ± 1,2 32,5 32,9 34

- Data ditampilkan dalam ± SD
- Usia diagnosa dan usai pertama transfusi dsalam satuan tahun
- RBC (red blood cell), Hb (hemoglobin pra-transfusi), MCV (mean corpuscular volume), MCH (mean corpuscular hemoglobin), MCHC 
(mean corpuscular hemoglobin concentration)

KESIMPULAN

Studi ini menyimpulkan bahwa tidak 
ada hubungan bermakna antara jenis mutasi gen 
HBB dengan derajat klinis dan hematologis. 
Mutasi alel Cd26/HbE (GAG>AAG) adalah 
yang paling banyak ditemukan (48,4%) dan Cd2 
(CAT>CAC) adalah yang paling sedikit (1,6%). 
Studi ini menemukan mutasi baru yang belum 
pernah dilaporkan penelitian sebelumnya yaitu 
Cd60 (GTG>GAG).
	 Perlu dilakukan identifikasi mutasi  pada 
rantai gen α-globin yang memungkinkan sebagai 
faktor pemberat derajat klinis pada pasien 
talasemia.
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