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Abstract: Omphalocele is one of the most common congenital abnormalities of the abdominal wall.
In various countries, the incidence of omphalocele ranges from 1-3.8 per 10,000 pregnancies. This
study aimed to determine the pathophysiology and predisposing factors associated with
omphalocele. This was a literature review study. Literatures were obtained through several
databases: Pubmed, ClinicalKey, and Google Scholar. The results showed 22 articles that fulfilled
the inclusion criteria. The pathophysiology of omphalocele was when the abdominal organs herniate
for an extended period of time, in results failing the intra-abdominal organs from returning to their
normal position. Predisposing factors associated with omphalocele were divided into two aspects
namely maternal and neonatal. In conclusion, the pathophysiology of omphalocele is still the same
from year to year with the existing theory that there has not been a shift or discoveries. In contrast,
for predisposing factors, several studies have reported new aspects of maternal and neonates about
factors related to omphalocele.
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Abstrak: Omphalocele adalah salah satu kelainan kongenital dinding abdomen yang paling umum
terjadi, Insiden omphalocele berkisar pada 1-3,8 per 10.000 kehamilan di berbagai negara.
Penelitian ini bertujuan untuk mengetahui patofisiologi dan faktor predisposisi yang berhubungan
dengan omphalocele. Jenis penelitian ialah suatu literature review. Literatur diperolen melalui
beberapa basis data yaitu Pubmed, ClinicalKey, dan Google Scholar. Hasil penelitian mendapatkan
22 artikel yang sesuai dengan kriteria inklusi. Patofisiologi omphalocele yaitu ketika terjadi herniasi
fisiologis berkepanjangan dari organ abdomen sehingga terjadi kegagalan organ intraabdomen untuk
kembali ke posisi normalnya. Faktor predisposisi yang berhubungan dengan omphalocele terbagi
atas dua aspek yaitu maternal dan neonatus. Simpulan penelitian ini ialah patofisiologi dari
omphalocele masih sama dari tahun ke tahun dengan teori yang ada dimana belum terjadi pergeseran
atau penemuan baru sedangkan untuk faktor predisposisinya terdapat beberapa penelitian yang
melaporkan hal baru terkait aspek maternal dan neonatus yang berhubungan dengan omphalocele.
Kata kunci: omphalocele; patofisiologi; faktor predisposisi
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PENDAHULUAN

Omphalocele adalah kelainan kongenital pada dinding abdomen dimana usus serta organ
abdomen lainnya melalui pusar berada diluar dan hanya dilapisi oleh peritoneum dan membran
amnion. Omphalocele dapat bervariasi dari defek kecil dengan omphalocele besar dengan ukuran
defek pada dinding abdomen berukuran 4 cm atau lebih dalam ukuran diameter. Kelainan ini
terjadi ketika midgut bersamaan dengan organ lain yang mungkin terikut, gagal untuk kembali ke
dalam rongga abdomen dan tetap tinggal di umbilical cord selama perkembangan janin bahkan
sampai setelah kelahiran.**

Pada Birth Defect Research, omphalocele tercatat sebagai kelainan kongenital abdomen
kedua yang paling sering terjadi, dengan perkiraan prevalensi berkisar antara 1,0 dan 3,8 per
10.000 kelahiran secara global.> Surveilans yang dilakukan oleh Kementerian Kesehatan
Republik Indonesia di 28 rumah sakit (di 18 provinsi) dari September 2014 hingga Maret 2018
menunjukkan bahwa kelainan abdomen seperti omphalocele dan gastroschisis menempati urutan
keempat dari delapan jenis yang paling umum.®

Penyebab pasti omphalocele umumnya tidak diketahui. Beberapa bayi mengalami
omphalocele karena perubahan gen atau kromosom. Selain itu, omphalocele juga dapat
disebabkan oleh kombinasi gen dan faktor lain, dimana kejadian omphalocele sering dihubungkan
dengan usia ibu hamil yang terlalu muda atau terlampau tua, neonatus dengan jenis kelamin
laki-laki, dan kehamilan multipel serta faktor lainnya seperti hal-hal yang berhubungan dengan
ibu yaitu lingkungan, apa saja yang dikonsumsi ibu, atau obat-obatan tertentu yang digunakan
selama kehamilan.”® Berdasarkan hal-hal yang telah diuraikan mengenai kemungkinan penyebab
terjadinya omphalocele maka penulis terdorong untuk mengetahui lebih lanjut mengenai
patofisiologi dan factor predisposisi omphalcele melalui suatu literature review.

METODE PENELITIAN

Penelitian ini berbentuk literature review. Literatur diperolen melalui beberapa database
yaitu Pubmed, ClinicalKey, dan Google Scholar dengan menggunakan kata kunci omphalocele.
Artikel yang didapat sesuai kata kunci kemudian dilakukan skrining sesuai dengan kriteria inklusi.

HASIL PENELITIAN

Berdasarkan hasil penelusuran dari database, diperoleh 22 artikel yang memenuhi kriteria
inklusi. Tabel 1 menyajikan hasil review dari 22 artikel disertai dengan peneliti, judul, metode
dan ringkasan hasil penelitian.

BAHASAN

Pada 22 artikel yang telah dilakukan review umumnya masih dengan pemahaman
patofisiologi yang sama seperti teori-teori terdahulu yaitu omphalocele terjadi ketika usus dan
organ lain gagal kembali ke rongga abdomen pada masa perkembangan janin, dan tetap berada di
dalam umbilical cord diselimuti kantong peritoneum. Faktor predisposisi yang berhubungan
dengan omphalocele dari artikel yang didapat masing-masing membahas hal yang berbeda-beda
sesuai penelitian yang dilakukan. Pada penelitian yang dilakukan Shi et al® dijelaskan bahwa
sekitar 50% kasus berhubungan dengan beberapa sindrom malformasi, termasuk kelainan
jantung, gastrointestinal, genitourinari, muskuloskeletal dan sistem saraf pusat serta kelainan
kromosom terdapat pada 30-70% kasus dimana omphalocele disertai dengan sindrom malformasi
lainnya. Anomali kromosom yang paling sering adalah trisomi 18 dan 13, pentalogi sindrom
Cantrell dan Beckwith-Wiedemann, dan autosomal dominan.”83

Conner et al'® meneliti dan menjelaskan bahwa anomali terkait muncul pada 67% (28/42)
dari semua kasus dengan omphalocele yang didiagnosis sebelum lahir dan pada 68% (19/28)
kehamilan dengan omphalocele yang melanjutkan kehamilan setelah evaluasi pralahir.** Dari
kasus yang memutuskan untuk tidak melanjutkan kehamilan 64% memiliki anomali terkait:
sindrom Beckwith—Wiedemann, defek septum ventrikel, pentalogi Cantrell, dua kasus trisomi 18
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dan satu dengan skoliosis kongenital. Pada penilaian prenatal, anomali terkait ditemukan hanya
pada 32% (9/28) kasus yang melanjutkan kehamilan dan sisanya 68% (19/28) omphalocele
dianggap terisolasi.’® Namun, setelah pemeriksaan postnatal 36% lainnya (28/10) ternyata
memiliki anomali tambahan. Pada akhirnya, hanya 32% (9/28) yang benar-benar merupakan
kasus terisolasi. Anomali tambahan juga ditemukan setelah lahir pada lima dari sembilan pasien
yang telah didiagnosis memiliki malformasi terkait sebelum lahir. 68% (19/28) dari kehamilan
yang ingin dilanjutkan memiliki anomali terkait. Sebanyak 32 anomali hadir pada 19 pasien ini.
Secara keseluruhan, hanya sepertiga (10/32) dari semua anomali terkait yang didiagnosis sebelum
lahir. Tingkat anomali terkait lebih tinggi pada omphalocele biasa dibandingkan dengan kasus
giant omphalocele,%202327-2831,32

Pada penelitian Corey et al*! diidentifikasi 1448 bayi dengan omphalocele dan 4687 bayi
dengan gastroschisis. Bayi dengan omphalocele memiliki median berat lahir lebih tinggi
dibandingkan dengan bayi dengan gastroschisis.’®® Bayi dengan omphalocele lebih kecil
kemungkinannya untuk menjadi prematur (<37 minggu gestational age/GA) dibandingkan bayi
dengan gastroschisis. Mayoritas bayi tidak memiliki anomali tambahan, 1282 anomali pada 878
bayi. Dari 6135 bayi, 257 (4%) memiliki >1 anomali. Bayi dengan omphalocele lebih mungkin
didiagnosis dengan setidaknya satu anomali lain dibandingkan bayi dengan gastroschisis,!’ dan
hal ini berlaku untuk semua kategori anomali. Pada bayi dengan status yang diketahui saat keluar
dari rumah sakit, angka kematian lebih tinggi pada bayi dengan omphalocele dibandingkan yang
dengan gastroschisis. Rerata lama rawat inap untuk seluruh kelompok yang hidup ialah 31 hari.
Di antara yang selamat, rerata lama rawat inap lebih pendek untuk bayi dengan omphalocele
dibandingkan yang dengan gastroschisis. Sebanyak 195 bayi didiagnosis dengan hipertensi paru.
Bayi dengan omphalocele lebih sering didiagnosis dengan hipertensi pulmonal dan lebih sering
menerima agen vasodilatasi paru sildenafil dibandingkan bayi dengan gastroschisis.® Terdapat
29 bayi dengan omphalocele dan bukti hipertensi pulmonal memiliki mortalitas lebih tinggi
dibandingkan bayi dengan gastroschisis dan bukti hipertensi pulmonal 15183334

Benjamin et al*?> mendapatkan dari 1831 kasus dengan gastroschisis, 594 (32%) memiliki
anomali terkait dibandingkan dengan 654 (80%) dari 814 kasus omphalocele. Emer et al'®
mendapatkan 69 kasus trisomi didiagnosis di antara 840 kasus. Kelainan gastrointestinal lebih
banyak terjadi pada kelompok trisomi 18, terutama omphalocele sebanyak 38,5%.%"%

Pada penelitian Bugge et al”® diidentifikasi 33 bayi dengan kelainan dinding perut yang lahir
dalam periode waktu penelitian. Semua kasus direklasifikasi menjadi 28 kasus gastroschisis,
empat kasus omphalocele, dan terdapat satu bayi pada kelompok indeterminate. Prevalensi titik
saat lahir untuk gastroschisis meningkat secara bermakna dari 8 menjadi 35 (rerata 10,7) per
10.000 bayi lahir hidup dan lahir mati. Ibu di bawah usia 20 tahun mewakili 23% dari semua
kasus dan prevalensi untuk kelompok ini ialah 17 per 10.000 lahir hidup dan lahir mati. Kematian
perinatal untuk bayi dengan gastroschisis tergolong tinggi (18%), dan kelangsungan hidup 1
tahun ialah 71%. Untuk omphalocele, prevalensinya bervariasi dari 8 hingga 11 per 10.000 bayi
lahir hidup dan lahir mati. Tidak ada peningkatan angka dalam periode tersebut, dan penelitian
lebih lanjut menyoroti perbedaan etiologis antara gastroschisis dan omphalocele. Oluwafemi et
al*® menyatakan bahwa untuk omphalocele, banyak kombinasi kelainan termasuk spina bifida,
atresia dan stenosis rectum, usus besar, dan saluran anus (misalnya, anus imperforata), dan
kelainan perkembangan seksual (misalnya, pada genitalia).t321:22243587

SIMPULAN

Patofisiologi dari omphalocele sebagaimana teori-teori yang sudah ada sebelumnya yaitu
ketika terjadi herniasi fisiologis berkepanjangan dari organ abdomen sehingga terjadi kegagalan
organ intraabdomen untuk kembali ke posisi normalnya. Faktor predisposisi yang berhubungan
dengan omphalocele terbagi atas dua aspek yaitu maternal dan neonatus.

Diharapkan adanya penelitian lebih lanjut mengenai patofisiologi dan faktor predisposisi dari
omphalocele terutama mengenai penyebab pasti dari omphalocele.
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No Penulis Judul literatur Metode Ringkasan hasil penelitian
1 Shi et al, Prenatal diagnosis of omphalocele Retrospective 58 dari 81 janin memiliki anomali lain, kerlainan kromosom ditemukan pada 24 janin yang terbanyak adalah
2021° cohort study trisomy 18 dan trisomy 13
2 Conner et al, Retrospective ~ 64% omphalocele memiliki anomali terkait
2018%° cohort study
3 Corey et al, Frequency of anomalies and hospital Retrospective  Bayi dengan omphalocele lebih mungkin didiagnosis dengan setidaknya satu anomali lain dibandingkan
20144 outcomes in infants with gastroschisis and  cohort study dengan bayi dengan gastroschisis.
omphalocele.
4 Benjaminet  Anomalies associated with gastroschisis and  Retrospective ~ Dari 1831 kasus dengan gastroschisis, 59 (30%) memiliki anomali terkait dibandingkan dengan 654 (80%)
al, 2013* omphalocele: analysis of 2825 cases from the  cohort study dari 814 kasus omphalocele.
Texas birth defects registry
5 Emer et al, Prevalence of congenital abnormalities Retrospective 69 kasus trisomi didiagnosis di antara 840. Kelainan gastrointestinal lebih banyak terjadi pada kelompok
2015% identified in fetuses with 13, 18 and 21 crosssectional  trisomi 18, terutama omphalocele sebanyak 38,5%
chromosomal trisomy study
6 Danzer et al, Assessment of early pulmonary function Retrospective ~ Abnormalitas fungsi paru pada penderita giant omphalocele
2014* abnormalities in giant Omphalocele survivors  cohort study
7 Abdelhafeez  The risk of volvulus in abdominal wall defects.  Retrospective ~ Dua pasien dengan omphalocele memiliki midgut volvulus.
etal, 2014%° cohort study
8 Raymond et Outcomes in omphalocele correlate with size  Retrospective 274 neonatus dengan omphalocele diidentifikasi, dengan adanya anomali terkait dengan kelainan jantung
al, 2019 of defect observational  yang paling sering.
study
9 Raitio et al, Omphalocele in Finland from 1993 to 2014: Retrospective ~ Omphalocele seringkali berkomplikasi dengan anomali lainnya; kelainan kromosom yang paling umum
20207 trends, prevalence, mortality, and associated ~ cohort study (9,3%), cacat jantung (6,3%), anomali sistem saraf pusat (3,0%), gastrointestinal, dan malformasi urogenital
malformations-a population-based study (keduanya 2,0%). Omphalocele terisolasi, kasus dengan anomali multipel dan neonatus dengan kelainan
kromosom masing-masing ialah 80, 88, dan 17%.
10 Elhedai et al, Outcomes of patients with omphalocele and Retrospective 123 pasien dengan omphalocele, 59 (48%) memiliki omphalocele mayor dan 64 (52%) omphalocele minor.
2022% associated congenital heart diseases. cohort study Di grup ExoMaj; 17% mengalami penyakit jantung bawaan (PJB) mayor (10/59), L:P 28:31, 29% prematur
(<37 minggu, 17/59) dan 14% memiliki berat lahir rendah (<2,5 kg, 8/59). Di grup ExoMin; 9% mengalami
PJB mayor (6/64), M:P 42:22, 18% prematur dan 10% .
11 Feldkamp et  Self-reported maternal cigarette smoke Case control Suplemen yang mengandung asam folat tidak mengurangi risiko omphalocoele di antara wanita dengan
al, 2014% exposure during the periconceptional period ~ study paparan asap rokok aktif atau perokok pasif.
and the risk for omphalocoele
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Kedekatan perumahan perinatal dengan lebih banyak ruang hijau dapat berkontribusi pada penurunan risiko
cacat lahir tertentu, terutama di antara mereka yang tinggal di lingkungan pedesaan atau berpenghasilan tinggi.

Terdapat 334 kasus dan 197 ibu yang melaporkan vaksinasi influenza dari 1 bulan sebelumnya sampai bulan
ketiga kehamilan. Omphalocele berkisar antara 0,53 hingga 1,74 untuk atresia/stenosis duodenum.

Wanita Meksiko-Amerika kelahiran AS memiliki tingkat hampir dua kali lipat lebih besar melahirkan bayi
dengan cacat dinding abdomen daripada yang lahir di Meksiko.

Kedua pasien didiagnosis dengan sindrom Beckwith-Wiedemann

Terdapat 60 kasus omphalocele. Ada dominasi perempuan di kedua gastroschisis (60,5%) dan omphalocele
(58,3%). Usia kehamilan rerata saat melahirkan ialah 36,7 + 0,4 minggu untuk kedua kelompok. Berat lahir
rerata ialah 2.381,9 £ 80,6 g untuk gastroschisis dan 2.779,4 + 82,8 g untuk omphalocele. Rerata usia ibu
pada kelompok gastroschisis dan omphalocele masing-masing ialah 27,5+0,7 tahun dan 30,510,7 tahun.
Malformasi terkait didokumentasikan pada 46 bayi (76,7%) dengan omphalocele.

Prevalensi omphalocele ialah 2,6 per 10.000 kelahiran dan tidak menunjukkan perubahan temporal dari 2000-
2012. Tingkat kematian keseluruhan ialah 32,1%. Sebagian besar kematian terjadi selama periode neonatal
dan di antara anak-anak dengan anomali multipel atau omphalocele sindromik.

Perkiraan prevalensi keseluruhan (per 10.000 kelahiran hidup) ialah 2,1 untuk omphalocele. Ibu dari bayi
dengan omphalocele lebih cenderung kelebihan berat badan/obesitas. Omphalocele dua Kali lebih mungkin
terjadi bersamaan dengan gastroschisis dengan cacat lahir lainnya.

33 bayi dengan kelainan dinding abdomen yang lahir dalam periode waktu penelitian. Semua kasus
direklasifikasi menjadi 28 kasus gastroschisis, empat kasus omphalocele. Untuk omphalocele, prevalensinya
bervariasi dari 8 hingga 11 per 10.000 bayi lahir hidup dan lahir mati. Tidak ada peningkatan angka dalam
periode tersebut.

Untuk omphalocele, banyak kombinasi kelainan termasuk spina bifida, atresia dan stenosis rektum usus besar
dan saluran anus (misalnya, anus imperforata), dan kelainan perkembangan seksual (misalnya, pada
genitalia).




