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This study aims to determine the internal factors and external factors that cause children 

to experience Down syndrome. The method used is a qualitative approach with a case 

study that interviewed three samples of Down syndrome sufferers in Semarang City. The 

results showed that the interviewed Down syndrome sufferers did not have a hereditary 

or family history of Down syndrome. However, the age of the mother when she was 

pregnant with a child with Down syndrome was ≥33 years, where the age of the mother 

greatly affects the maturity of the female reproductive organs. This study concludes that 

the factors that cause children to have Down syndrome include, among others, internal 

factors in the form of nondisjunction on chromosome 21. A fetus that should produce two 

copies of chromosome 21 instead produces three copies of chromosome 21, resulting in 

a baby who usually only has 46 chromosomes having 47 chromosomes. External 

influencing factors include maternal age, genetics, radiation, and nutrition (folic acid). 

Of the three subjects, the most dominant factor is the mother's age. 
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A. PENDAHULUAN 

 

Down syndrome adalah suatu kondisi dimana materi genetik berlebih menyebabkan 

keterlambatan perkembangan pada anak-anak dalam beberapa kasus, keterbelakangan mental. 

Selain itu, mayoritas penderita down syndrome menyandang moderate intellectual disability. 

Cacat intelektual biasanya ditandai oleh keterbelakangan guna intelektual dan watak adaptif 

(Thalia, 2022). Berdasarkan Pusat Data dan Informasi Kementerian Kesehatan Republik 

Indonesia, sindrom down yakni abnormalitas genetika pada manusia yang terbentuk saat masa 

embrio yang dikarenakan adanya kesalahan pembelahan sel yang dinamakan non disjunction. 
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Satu embrio yang seharusnya mengekspresikan dua duplikat kromosom 21 justru 

menghasilkan tiga kromosom 21 yang menyebabkan bayi mempunyai 47 kromosom yang 

stereotipnya hanya mempunyai 46 kromosom.  

Data Badan Kesehatan Dunia PBB, World Health Organization (WHO) tahun 2020 

menginformasikan setiap tahun kurang lebih 3.000 hingga 5.000 anak lahir dengan keadaan 

down syndrome setiap tahunnya. Sampai saat ini, diprediksi ditemukan 8 juta orang di seluruh 

dunia yang mengidap Down syndrome. Menurut data dari American Psychiatric Association 

(APA), 1% hingga 3% dari total warga Amerika menderita keterbelakangan mental yang umum 

terjadi di wilayah mereka. Peneliti di Belanda menginformasikan bahwa berdasarkan populasi 

meta-analisis menyingkap prevalensi RM 1% dengan pembagian 85% dari semua peristiwa 

menderita RM ringan, 10% menderita RM sedang, dan 5% menderita RM parah/sangat parah 

(Iqbal, 2014). Di Indonesia, menurut data Departemen Pendidikan Nasional (DEPDIKNAS) 

terdapat 4.253 anak tunagrahita yang terdaftar di seluruh SLB pada tahun 2009 (Norhidayah et 

al., 2013). Down syndrome terus meningkat seiring dengan bertambahnya jumlah penduduk. 

Kelainan genetik memiliki angka insidensi sekitar 58 per 1000 kelahiran, sedangkan di 

Indonesia memiliki persentase 5-15% (Ambarwati et al. 2023).  

Pengidap down syndrome gampang diidentifikasi dari rupa mukanya yang partikular. 

Selain itu,  batas horizontal pada telapak tangan, yang disebut simian crease, juga termasuk 

karakteristik khas pengidap down syndrome. Ciri-ciri down syndrome diantaranya terlalu 

banyak sela antara ibu jari dan jari telunjuk pada kaki, struktur telinga yang tidak normal, dan 

hanya ada satu ruas jari kelingking (Allisya, 2020). Ciri lain dari penderita down syndrome 

yaitu sinus yang kurang berkembang atau tidak ada sinus, tulang hidung, hidung dan rongga 

hidung yang kurang berkembang, tulang rahang atas yang hipoplastik, rongga orbital yang 

lebih kecil, dan penurunan lingkar kepala dan dimensi linier tengkorak (Bierley et al., 2023).  

Pada dasarnya, berbagai gangguan perkembangan mungkin terjadi pada setiap tahap 

perkembangan. Hal ini berbeda-beda tergantung tahap perkembangan masing-masing anak. 

Usia ibu yang lebih tua saat pembuahan merupakan faktor risiko yang signifikan terhadap 

trisomi 21 (Antonarakis et al., 2020). Faktor-faktor yang mempengaruhi risiko trisomi 21 

antara lain faktor genetik, penggunaan tembakau, suplementasi asam folat, penggunaan 

kontrasepsi oral, radiasi, virus, serta usia ibu dan ayah. Tujuan penelitian ini adalah 

mengidentifikasi dan menganalisis faktor internal dan eksternal penyebab lahirnya anak down 

syndrome. 

 

B. METODE PENELITIAN 

 

Jenis penelitian yang digunakan pada penelitian ini adalah penelitian deskriptif. 

Penelitian deskriptif adalah penelitian yang dilakukan untuk mengetahui nilai variable mandiri, 

baik satu variable atau lebih (independen) tanpa membuat perbandingan atau menghubungkan 

dengan variable lain (Sugiyono, 2019). Desain penelitian ini adalah deskriptif kualitatif. 

Penelitian ini dirancang menggunakan metode pengumpulan data secara retrospektif. 

Penelitian dilakukan sejak bulan April hingga Mei 2024. Data yang diperoleh dengan 

melakukan wawancara dengan orang tua (ibu) penderita down syndrome melalui wawancara 

secara langsung. Media yang digunakan saat wawancara yaitu berupa voice record dan notes. 

Pertanyaan yang diajukan mencakup umur ibu ketika mengandung, umur penderita down 
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syndrome, urutan penderita down syndrome dalam keluarga, riwayat down syndrome, proses 

persalinan, asupan gizi saat mengandung, pendidikan penderita down syndrome, pekerjaan 

orang tua (ibu). Subjek penelitian merupakan penderita down syndrome yang berusia 10 tahun 

berjenis kelamin laki-laki, penderita down syndrome yang berusia 25 tahun yang berjenis 

kelamin perempuan, dan penderita down syndrome yang berusia 27 tahun berjenis kelamin 

laki-laki. Penelitian yang dilakukan telah mendapatkan persetujuan dari pihak subjek pertama, 

pihak subjek kedua, dan pihak subjek ketiga.  

 

C. HASIL DAN PEMBAHASAN  

 
Informasi umum tentang sampel Down syndrome yang diwawancarai termasuk lokasi, 

umur, jumlah saudara kandung, riwayat kehamilan, riwayat kesehatan ibu, dan informasi lain 

yang relevan dapat dilihat pada Tabel 1. 

 

Tabel 1. Hasil wawancara 

Sampel Lokasi Hasil temuan 

Abdul Bani 

Hafidz 

Jalan Jetis Nglarang, 

Gunungpati, Gunungpati, 

Semarang 

Dalam penelitian ini kami menemukan beberapa data terkait 

sampel Down syndrome yang kami wawancarai: 

1. Umur sampel saat ini 10 tahun 

2. Ibu menikah diumur 19 tahun. 

3. Anak ke-3 dari 3 bersaudara 

4. Umur kehamilan 8 bulan (melahirkan normal) 

5. Sebelum hamil bekerja (berhenti bekerja saat tahu 

bahwa hamil) 

6. Tidak mengetahui kehamilan (belajar motor lalu 

jatuh)  

7. Umur ibu saat hamil 36 tahun 

8. Ibu memiliki riwayat penyakit darah tinggi dan kaki 

bengkak 

9. Sampel tidak sekolah 

10. Keturunan down syndrome pertama  

Tiyak Gunungpati, Kel. 

Gunungpati, Kec. 

Gunungpati, Semarang 

Dalam penelitian ini kami menemukan beberapa data terkait 

sampel Down syndrome yang kami wawancarai: 

1. Umur sampel saat ini 25 tahun 

2. Anak ke-5 dari 5 bersaudara 

3. Tidak mengetahui kehamilan (tahu saat umur 

kehamilan 5 bulan) 

4. Umur 2 tahun baru bisa berjalan 

5. Saat sampel lahir sudah keluar gigi 

6. Umur ibu saat hamil 45 tahun 

7. Umur kehamilan 9 bulan (lahir secara normal) 

8. Ibu bekerja sebagai guru SD 

9. Sampel pernah sekolah di SLB selama 2 bulan  

      10. Keturunan down syndrome pertama 
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Saefuddin Banaran, Gunungpati, 

Semarang 

Dalam penelitian ini kami menemukan beberapa data terkait 

sampel Down syndrome yang kami wawancarai: 

1. Umur sampel saat ini 27 tahun 

2. Anak ke-4 dari 4 bersaudara 

3. Umur ibu saat menikah 15 tahun 

4. Umur saat kehamilan 34 tahun 

5. Ibu tidak bekerja  

6. Umur kehamilan 9 bulan lahir normal (tempurung 

kepala tidak utuh / legok) 

7. Umur 7 tahun baru bisa berjalan 

8. Demam tinggi selama hampir 1 tahun setelah 

kelahiran (rawat inap di RST) 

9. Sampel tidak sekolah 

Keturunan down syndrome pertama 

 

Berdasarkan hasil wawancara dengan responden, ditemukan beberapa faktor yang 

menjadi penyebab terjadinya Down syndrome seperti terlihat pada Gambar 1. 

 

 

Gambar 1. Grafik responden untuk faktor yang mempengaruhi terjadinya Down syndrome 

 

Data diperoleh dari penderita down syndrome yang menjadi subjek pertama merupakan 

seorang laki-laki dengan usia 10 tahun, subjek kedua merupakan penderita down syndrome 

berjenis kelamin perempuan dengan usia 25 tahun, dan subjek ketiga merupakan penderita 

down syndrome berjenis kelamin laki-laki dengan usia 27 tahun. Berdasarkan aspek kejadian 

kelahiran penderita down syndrome, baik subjek pertama, kedua, maupun ketiga merupakan 

anak yang berada diurutan terakhir dalam keluarga tersebut.  

Gambar 2, 3 dan 4 menunjukkan silsilah atau pedigree dari ketiga subjek. Penggunaan 

pedigree untuk mengetahui pola pewarisan gen dan mengetahui fenotipe dan genetik yang 

diturunkan satu generasi ke generasi lainnya. 
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Gambar 2. Pedigree subjek pertama 

 

 
Gambar 3. Pedigree subjek kedua 

 

 
Gambar 4. Pedigree subjek ketiga 

 

Aspek terjadinya kelahiran anak penderita Down syndrome dapat dikaitkan dengan faktor 

usia ibu saat kehamilan, ini sesuai dengan hasil histogram. Histogram menunjukkan bahwa 

sebagian besar dari ibu pada anak yang mengalami Down syndrome berusia ≥ 33 tahun. Pada 

subjek pertama usia ibu ketika mengandung berusia 36 tahun, subjek kedua usia ibu ketika 

mengandung berusia 45 tahun, dan subjek ketiga usia ibu ketika mengandung berusia 34 tahun. 

Hal tersebut menunjukkan bahwa seiring meningkatnya usia resiko melahirkan anak Down 

syndrome juga semakin meningkat. Kematangan organ reproduksi wanita sangat dipengaruhi 

oleh usia. Jika kehamilan pada usia yang terlalu dini organ reproduksi wanita belum 

sepenuhnya matang, sedangkan jika kehamilan terjadi pada usia tua organ reproduksi wanita 

sudah mengalami penurunan. Penuaan materi genetik memungkinkan terjadinya kesalahan saat 

pembelahan sel. Usia ibu diatas 33 tahun diperkirakan terdapat perubahan hormonal yang dapat 



 Kusmiantioko, dkk.  Biofaal Journal, vol 5(2), pp. 084-090, Desember 2024 

 89 

menyebabkan non disjunction pada kromosom. Angka kelahiran dengan Down syndrome pada 

usia ibu 35 tahun sebesar 1:400  sedangkan pada ibu dengan usia yang kurang dari 30 tahun 

sebesar kurang dari 1:1000 kelahiran. Hal tersebut disebabkan oleh perubahan yang terjadi 

pada sistem endokrin seperti peningkatan sekresi androgen, penurunan kadar 

dehidroepiandrosteron, penurunan konsentrasi estradiol sistemik, perubahan  konsentrasi  

reseptor  hormon, peningkatan hormon LH (Luteinizing Hormone) dan FSH (Follicular 

Stimulating Hormone) secara  mendadak ketika sebelum dan selama menopause yang 

memungkinan peningkatan terjadinya nondisjunction (Kemenkes  RI, 2019).  

Aspek konsumsi asam folat atau menjaga status gizi saat hamil juga dapat dikaitkan 

dengan terjadinya kelahiran anak down syndrome. Salah satu faktor yang ditemukan adalah 

ketidaktahuan ibu probandus mengetahui tentang kehamilannya. Sehingga pada saat hamil 

masih mengkonsumsi pil kontrasepsi dan tidak menjaga nilai gizi dalam makanannya sehari-

hari. Selain itu, kurangnya asupan asam folat pada 2 dari 3 subjek adalah rendahnya status 

sosial ekonomi. Rendahnya status sosial ekonomi dapat menyebabkan risiko defisiensi asam 

folat. Ibu hamil dengan status ekonomi bawah dan menengah cenderung memiliki konsumsi 

asam folat yang lebih rendah dibandingkan mereka dengan status ekonomi atas. Dari jumlah 

40 ada satu atau sekitar 2,5% total bayi yang bayu lahir mengalami malformasi. Defisiensi 

asam folat selama kehamilan menjadi salah satu faktor yang dapat menyebabkan malformasi. 

NTD, cacat jantung, langit-langit atau bibir sumbing merupakan beberapa contoh malformasi 

kongenital, bahkan down syndrome diperkirakan merupakan gangguan yang berhubungan 

dengan difisiensi dan gangguan metabolic asam folat. Peran asam folat begitu vital dalam 

pencegahan cacat bawaan. Dengan mengkonsumsi suplemen asam folat sebelum dan selama 

pembuahan dapat menurunkan risiko melahirkan anak dengan down syndrome. Karena radiasi 

gamma dapat mengurangi kerusakan kromosom sebesar 55,5% dan 51,7%, dosis asam folat 

yang disarankan adalah 200 nM (Susilowati et al., 2023).  

Anak down syndrome mengalami suatu permasalahan pada perkembangan motoriknya 

yaitu berupa hambatan atau keterlambatan perkembangan pada motorik halus maupun motorik 

kasar. Adanya kelainan kromosom yang menjadi alasan keterlambatan dalam perkembangan  

motorik anak down syndrome (Huzaifah, 2023). Sumantri dalam Sutari, (2018) 

mengemukakan bahwa motorik kasar anak ialah aktivitas tubuh yang memerlukan otot-otot 

besar dan semua anggota tubuh yang dikendalikan oleh kesiapan anak itu sendiri. Motorik 

halus yakni pengendalian sekumpulan otot-otot kecil semacam jari dan tangan yang kerap 

memerlukan ketelitian dan penyesuaian dengan tangan, keterampilan yang meliputi 

pemanfaatan menggunakaan alat-alat untuk melaksanakan suatu objek. Ada sejumlah hal yang 

berdampak pada anak down syndrome yang menderita tertundanya perkembangan motorik, 

antara lain faktor pemahaman, hipotoni, kekuatan otot yang rendah, sendi dan ligamen yang 

longgar, serta faktor susunan tangan. Peristiwa inilah yang menyebabkan anak down syndrome 

memerlukan perhatian yang lebih baik dari orang tua, saudara, dan orang-orang di lingkungan 

sekelilingnya. Sesuai data yang diperoleh melalui wawancara, perkembangan motorik kasar 

pada subjek pertama yaitu berjalan pada usia 5 tahun, subjek kedua yaitu berjalan pada usia 4 

tahun, dan subjek ketiga yaitu berjalan pada usia 7 tahun. Tertundanya koordinasi otot jari, 

lengan dan mulut yakni kasus down syndrome yang kerap kali ditemukan dan tertundanya 

perkembangan motorik seperti sukar menggenggam (pensil, sendok atau lainnya), berjalan, 

duduk, dan lainnya tentu berimbas pada seluruh aktivitas yang terkait kebutuhan dasar anak 
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down syndrome. Hampir 60% bayi yang menderita down syndrome mengalami permasalahan 

kesulitan menelan dan tumbuh kembang yang gagal (Santoro et al., 2021). Metode 

penatalaksanaan yang mampu ditanamkan pada anak down syndrome untuk meningkatkan 

perkembangannya yakni fisioterapi, intervensi sensori integratif, terapi tingkah laku 

(behaviour therapy), muaesikoterapi, dan lainnya. 

 

D. KESIMPULAN 

 

Berdasarkan hasil dan pembahasan penelitian yang telah dilakukan dapat disimpulkan 

bahwa faktor internal terjadinya down syndrome  adalah akibat nondisjunction. Faktor 

eksternal yang mempengaruhi antara lain yaitu  usia ibu, genetik, radiasi, dan juga gizi (asam 

folat). Dari ketiga subjek tersebut, faktor yang paling dominan adalah usia ibu. Ibu dari masing-

masing tiga subjek tersebut mengandung pada usia yang ≥ 33 tahun.  
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