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SKRINING BAYI BARU

PENGERTIAN

« Pemeriksaan yang dilakukan pada bayi yang baru lahir
untuk mendeteksi secara dini kelainan apa yang
dialami bayi pada usia awal kelahiran.

TUJUAN

« Untuk mengetahui kelainan yang berpotensi fatal atau
menyebabkan kecacatan, agar dapat ditangani sedini
mungkin.
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amak Sl 99

Penyakit Insidens
Maple Syrup Urine Disease (MSUD) 1:200.000
Methylmalonic acidemia (MMA) 1:48.000
Phenylketonuria 1:10.000
Congenital Adrenal Hyperplasia (CAH) 1:10.000
Medium-chain acyl CoA dehydrogenase (MCAD) deficiency ~ 1:10.000
Congenital Hypothyroid 1:3.000
Cystic Fibrosis 1:2.500
Gangguan Pendengaran 1:1.000
Penyakit Jantung Bawaan - CCHD 1: 500
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KELAINAN KONGENITAL

- Kelainan yang sudah ada sejak bayi lahir yang
disebabkan oleh faktor genetik maupun non genetik.

HIPOTIROID KONGENITAL

HIPERPLASIA ADRENAL KONGENITAL (HAK) 7

DEFISIENSI G-6PD (Glukosa 6-Phosfat Dehidrogenase)



HIPOTIROID KONGENITAI

Gejala saat lahir tidak jelas namun dapat menyebabkan
disabilitas intelektual berat.

' Bila penanganan dimulai sebelum usia 2 minggu -
perkembangan dan kecerdasan anak normal.

Angka kejadian 1: 2513 kelahiran (IDAI)



Hipotiroid Kongenital

gangguan fungsi kelenjar
tiroid yang memengaruhi

bayi sejak lahir

RESTRICTED

HIPOTIROID KONGENITAL

dilakukan saat usia
48-72jam

pemeriksaan kadar hormon
darah di tumit kaki

(metode kertas saring)



HIPOTIROID KONGENITAL

Tumit kaki ] Hasil : setelah 2 minggu ]
e Ukur TSH « TSH * Ulang serum
N (kertas saring) — tinggi ~— TSH dan FT4




Gejala Hipotiroid Kongenital

Bayl kuning berkepanjangan
setelah usia 7 hari

Perut buncit sering dengan
pusat bodong

RESTRICTED



HIPOTIROID KONGENITAL

Gejala (terlinat pada usia 3-6 bulan) :

Gangguan makan (malas, sering tersedak
dalam bulan pertama)

Jarang menangis, tampak lamban

Lingkar kepala sedikit melebar

Sakit kuning (ikterus) berkepanjangan,
retardasi fisik dan mental




HIPERPLASIA ADRENAL KONGENITAL
N

Androgen KAcl)étlsol dan
Meningkat osteron
menurun
J TIPE :
Insidens 1:18000 _
kelahiran # HAK klasik
# HAK non klasik
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RESTRICIED

Sukuran penis -
besar + kehitaman % klitoris

daerah skrotum

membesar muntah

Hiponatremia,

letarg dehidrasi hiperkalemia

Penurunan BB
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DEFISIENSI G-6PL-=_° 0 ~»
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Perlindungan S
parsial Defisiensi

terhadap G-6PD

malaria

Sel Darah Normal Defisiensi G6PD

RESTRICTED



DEFISIENSI G-6PD

i dalam eridrasi
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DEFISIENSI G-6PD

Pemeriksaan :
v Darah : Hb rendah, Bilirubin tinggi
v Apusan darah: Blister cell dan bite cell

v Uji enzim G-6PD : kadar enzim G-6PD
dalam eritrosit rendah
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GANGGUAN
PENDENGARAN
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’(::.4 Mengapa penting?

~
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“4 Berperan penting dalam periode kritis
perkembangan pendengaran dan bicara

| l
hﬁ U Bila diintervensi sebelum usia 6 bulan >
. ¢ . kemampuan berbahasa usia 3 tahun

S’ | normal
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Gangguan
Pendengaran

dilakukan usia Jenis pemeriksaan
: Otoacoustic
028 har Emissions (OAE)




dkhccuan

PENGLIHATA
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--> Terutama untuk bayi prematur




Retinopathy of
prematurity (ROP)
pada bayi prematur

Mengapa Penting ??
» Risiko kebutaan tinggi bila tidak ditangani segera
. Bayl prematur memiliki lebih berisiko untuk

mengalami ROP, termasuk penggunaan oksigen
lama dan transfusi berulang
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Skrining Gangguan

Penglihatan

Dilakukan usia 2-4
minggu

Pemeriksaan retina
dengan spekulum
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BAWAAN KRITIS

04& PENYAKIT
JANTUNG




Penyakit Jantung Bawaan
Kritis |
Mengapa penting?

4 . Angka kejadian cukup tinggi dan 1(
w7 = <, diantaranya adalah tipe yang kritis
TS

| A [« Mengancam nyawa -2
o membutuhkan intervensi dan
operasi jJantung segera



Skrining Penyakit Jantung
Bawaan Kritis

dilakukan usia
24jam

Jenis
pemeriksaan :
pulse oximetry
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RESTRICTED

Bagaimana Skrining PJB Krisis

Bayi tampak sehat,

< 90% di tangan
kanan atau kaki

< 90% di tangan
kanan atau kaki

< 207 di tangan
kanan atau kaki

Skrining Positif

usia 24 - 48 jam atau sebelum dipulangkan

Skrining Oksimeter

> 95% di tangan kanan &
kalc: dan perbadaan - 3% &
tangan kanan & kaki

Segera Dirujuk ke RS



KESIMPULAN

. Skrining bayi baru lahir 2 hal penting
dilakukan.

. Pemeriksaan fungsi tiroid, fungsi
pendengaran dan penglihatan dapat
dilakukan di awal kelahiran.

. Skrining penyakit jantung bawaan Kkritis juga
candat nentinAa dilakiikan (intiik Mmenceadah
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