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ABSTRACT

Background: Genetics counseling can improve individual knowledge and decrease the level of anxiety.
More information about genetic diseases received by individu will make them more comfortable because
of the certainty. However, the low of public awareness and understanding of issues concerning the
genetic disease resulted in the unrecognized the existence of genetic counseling. Research on how
attitudes towards genetic counseling in families with Down syndrome child are felt necessary. This study
aims to determine parents’ attitudes towards receiving genetic counseling of Down syndrome.

Methods: A quantitative approach used questionnaire was applied cross-sectionally to parents of child
with Down syndrome in one special school Semarang. Sample was determined by purposive sampling.
Univariate and bivariate analysis were performed to analyze data.

Results: A total of 51 respondents participated in this study. The results showed that the majority of
respondents (84.3%) supported a genetic counseling session on Down syndrome. Most of the respondents
(98.0%) had a positive attitude toward a child with Down syndrome. Based on the bivariate analysis,
there was no significant difference (p-value = 0.416) between father and mother attitudes toward
receiving genetic counseling of Down syndrome.

Conclusion: Most of the respondents were interested in genetic counseling session although they did not
know about it previously.

Keywords: attitudes, parents, genetic counseling, Down sydrome

ABSTRAK

Latar belakang: Konseling genetika dapat meningkatkan pengetahuan individu dan mengurangi tingkat
kecemasan. Dengan semakin bertambahnya informasi tentang penyakit terutama penyakit genetik yang
dialami maka rata-rata individu akan merasa lebih nyaman karena adanya kepastian tentang kondisi yang
dialami. Namun demikian, masih banyak masyarakat di Indonesia yang belum mengenal keberadaan
konseling genetika dalam pelayanan kesehatan. Penelitian tentang bagaimanakah sikap orang tua terhadap
penerimaan konseling genetika pada Down syndrome dirasakan perlu dilakukan untuk mengetahui
gambaran sikap orang tua pada salah satu jenis pelayanan keschatan ini.

Metode: Penelitian ini adalah penelitian kuantitatif dengan jenis explanatory research dengan
pendekatan cross-sectional. Survei menggunakan kuesioner pada orang tua anak Down syndrome di
salah satu sekolah untuk anak berkebutuhan khusus di Semarang dilakukan, di mana sampel ditentukan
secara purposive sampling. Analisis univariat dan bivariat dilakukan terhadap data-data yang diperolch.
Hasil: Sebanyak 51 responden turut berpartisipasi dalam penelitian ini. Hasil penelitian memperlihatkan
bahwa sebagian besar responden (84,3%) mendukung konseling genetika pada Down syndrome.
Mayoritas responden (98,0%) mempunyai sikap positif terhadap anak dengan Down syndrome.
Berdasarkan hasil analisis bivariat, diperoleh hasil bahwa tidak terdapat perbedaan yang signifikan (p-
value = 0,416) antara sikap yang ditunjukkan ayah dan ibu terhadap penerimaan konseling genetika
pada Down syndrome.

Simpulan: Kebanyakan responden menunjukkan ketertarikannya terhadap sesi konseling genetika
meskipun mereka tidak mengetahui pelayanan tersebut sebelumnya.

Kata kunci: sikap, orang tua, konseling genetika, Down sydrome.
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PENDAHULUAN

Down  syndrome merupakan penyakit
genetik yang paling sering terjadi ditandai
dengan adanya kondisi keterbelakangan
perkembangan fisik dan mental karena
adanya abnormalitas kromosom. Secara
umum prevalensi kelainan genetik tidak
menular ini berkisar 0.72 sampai 14.47 per
10.000 kelahiran hidup, karena sudah
terjadi sejak dalam kandungan (Parker,
et.al, 2010).

Perawatan pada anak Down syndrome
memang sering menjadi masalah bagi
keluarga terutama ibu. Merawat anak yang
mengalami ketidaksempurnaan baik secara
fisikk maupun psikologis ini bukanlah
pekerjaan yang mudah. Kebanyakan orang
tua tidak memiliki pengetahuan yang cukup
memadai  untuk membawa  anaknya
bertahan di lingkungan kehidupan mereka
sesuai dengan apa yang diharapkan. Sebuah
penelitian mengenai sikap orang tua
terhadap anak mereka yang menderita
Down  syndrome menunjukkan bahwa
hampir semua responden yang ada dalam
penelitian tersebut tidak mengetahui bahwa
anak mereka mengalami Down syndrome.
Pengetahuan  mereka tentang  Down
syndrome sangat kurang, Namun, mereka
memahami keadaan emosi anak,
kemampuan anak, dan memiliki pandangan
yang baik terhadap anak mereka. Namun
demikian, kebanyakan dari mereka masih
mempunyai pengertian yang kurang tepat
mengenai harapan hidup, kemungkinan
ayah dan ibu menurunkan penyakit, serta
pemikiran bahwa mempunyai anak Down
syndrome akan mempengaruhi kehidupan
mereka (Levis, et.al., 2012).

Penelitian ini  bertujuan  mengetahui
gambaran  sikap terhadap  konseling
genetika pada keluarga yang memiliki anak
Down syndrome di SLB Negeri Semarang.
Berdasarkan informasi tentang sikap ini,
diharapkan dapat dikembangkan suatu
penelitian lanjutan untuk memperoleh
gambaran tentang strategi pelaksanaan
konseling genetika yang tepat sehingga
akan meningkatkan pemahaman tentang
Down syndrome terutama dalam
mengantisipasi ~ kemungkinan  jangka
panjang baik dari segi fisik maupun
psikologis yang muncul.

METODE

Penelitian ini menggunakan pendekatan
cross-sectional. Populasi target adalah
semua orang tua yang memiliki anak
dengan Down  syndrome, sedangkan
populasi terjangkau adalah ayah dan atau
ibu yang memiliki anak dengan Down
syndrome di SLB Negeri Semarang.
Informasi  mengenai sikap terhadap
konseling genetika diperoleh dari pengisian
kuesioner.

Pemilihan sampel dilakukan dengan
menggunakan metode purposive sampling.
Kriteria inklusi responden adalah: (1) ayah
dan atau ibu dari anak berkarakteristik
Down syndrome yang belum pernah
dilakukan pemeriksaan kromosom, (2)
tinggal serumah dengan anak, (3) mampu
membaca, menulis, dan berkomunikasi
dalam bahasa Indonesia atau Jawa, dan (4)
bersedia berpartisipasi dalam penelitian.
Instrumen yang digunakan dalam penelitian
ini merupakan kuesioner yang terdiri atas
32 pertanyaan yang terdiri atas beberapa
bagian yaitu sebanyak 6 pertanyaan umum
tentang informasi mengenai responden, 6
pertanyaan mengenai informasi tentang
Down syndrome, 9 pertanyaan tentang sikap
orang tua terhadap anak dengan Down
syndrome, 6 pertanyaan tentang sikap orang
tua terhadap penerimaan konseling genetika
pada Down syndrome, dan 5 pertanyaan
mengenai karakteristik sosiodemografis.
Adapun skala yang digunakan dalam
instrumen ini meliputi 2 jenis yaitu 4-item
Likert Scale dan multiple choices (MCQ).
Skala Likert yang digunakan adalah tidak
setuju, kurang setuju, agak setuju, dan
setuju.

Sebelum digunakan untuk mengumpulkan
data, kuesioner terlebih dahulu diuji
validitas dan reliabilitasnya. Uji validitas
dan reliabilitas tersebut dilakukan dengan
cara pilot study pada 14 orang responden
yang tidak akan diikutsertakan dalam
penelitian.  Hasil  pengujian  terhadap
kuesioner, diperoleh nilai cronbach’s alpha
adalah 0,845 untuk pertanyaan sikap orang
tua terhadap anak dengan Down syndrome
dan 0,691 untuk pertanyaan yang
berhubungan dengan sikap orang tua
terhadap penerimaan konseling genetika
pada Down syndrome.
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Analisis data yang dilakukan analisis
univariat dan bivariat dengan menggunakan
program SPSS versi 17.0. Analisis univariat
dilakukan untuk menganalisis distribusi
frekuensi  dari  variabel independen
(karakteristik responden, informasi umum
responden, informasi tentang Down
syndrome, dan sikap orang tua terhadap
anak dengan Down syndrome) maupun
dependen (sikap orang tua terhadap
penerimaan konseling genetika pada Down
syndrome).  Sedangkan analisis bivariat
dilakukan untuk mengetahui hubungan
antara masing-masing variabel independen
dan variabel dependennya.

HASIL

Responden dalam penelitian ini merupakan
orang tua dari 34 siswa/ siswi dengan
karakteristik Down syndrome di SLB

diagnosis dilakukan oleh ahli genetika
berdasarkan foto yang diambil dengan
melihat ciri fisik utama yang terlihat.
Jumlah responden yang berpartisipasi
dalam penelitian ini sebanyak 51 orang.
Hasil penelitian menunjukkan bahwa
sebanyak 20 responden (39,2%)
mempunyai umur berkisar 41-50 tahun.
Berdasarkan tingkat pendidikan terkahir,
lebih dari setengah jumlah responden
(51,0%) berpendidikan SMA atau sederajat.
Mayoritas responden bersuku Jawa (98,0%)
dan 43,1% responden merupakan ibu rumah
tangga. Hampir sepertiga dari jumlah
responden (31,4%) menyatakan bahwa
penghasilan  rata-rata  mereka  tidak
menentu, bahkan tidak berpenghasilan.
Sebanyak 17 responden ayah (33,3%) dan
34 responden ibu (66,7%) berpartisipasi
dalam penelitian ini. Hanya terdapat 1

Negeri  Semarang.  Penentuan  dan responden (2,0%) mempunyai anggota
perekrutan  siswa/  siswi  dilakukan keluarga lain yang mengalami Down
berdasarkan pemeriksaan fisik atas ciri fisik syndrome.
utama Down  syndrome. Konfirmasi
Tabel 1. Distribusi frekuensi karakteristik sosiodemografis responden (n=51)
Frekuensi %
Umur 20 - 30 tahun 3 5,9
31 - 40 tahun 13 25,5
41 — 50 tahun 20 39,2
Lebih dari 50 tahun 15 29,4
Tingkat pendidikan terakhir Tidak sekolah 1 2,0
SD 4 7,8
SMP atau sederajat 8 15,7
SMA atau sederajat 26 51,0
Diploma (D1/ D2/ D3) 5 9,8
Sarjana 5 9,8
Magister/ Doktoral 2 3,9
Suku bangsa Jawa 50 98,0
Sunda 1 2,0
Pekerjaan utama Buruh 4 7.8
Swasta 9 17,6
Wiraswasta 11 21,6
Pegawai Negeri Sipil (PNS) 5 9,8
Ibu rumah tangga 22 43,1
Penghasilan rata-rata per bulan Kurang dari Rp 991.000,- 13 25,5
Rp 991.000,- s.d. Rp 10 19,6

2.000.000,-
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Hubungan kekerabatan

Jumlah anak

Jenis kelamin anak dengan karakteristik
Down syndrome

Sejak kapan mengetahui anak
mengalami Down syndrome

Rencana memiliki anak lagi

Adakah anggota keluarga lain yang
mengalami Down syndrome

Lebih dari Rp 2.000.000,- 12 23,5

Lainnya 16 31,4
Ayah 17 333
Ibu 34 66,7
1 orang 8 15,7

2 orang 13 25,5
Lebih dari 2 orang 30 58,8
Laki-laki 26 51,0
Perempuan 25 49,0
Sejak lahir 19 37,3

<1 tahun yang lalu 13 25,5
1-2 tahun yang lalu 1 2,0
3-4 tahun yang lalu 2 3,9
4-5 tahun yang lalu 1 2,0
>5 tahun yang lalu 13 25,5
Saya tidak tahu 2 3,9
Ya 9 17,6

Tidak 38 74,5

Janda 4 7,8

Ya 1 2,0

Tidak 49 96,1

Tidak tahu 1 2,0

Hasil penelitian juga memperlihatkan
bahwa sebanyak 23 responden (45,1%)
menyatakan belum pernah mendengar
tentang Down syndrome sebelumnya. Lebih
dari setengah jumlah responden (51,0%)
ingin mendapatkan informasi lebih lanjut
tentang Down syndrome dari seorang
konselor genetika. Berdasarkan data juga
diperoleh informasi bahwa sebanyak 31
responden (60,8%) menyatakan melegakan
jika menerima informasi tentang Down
syndrome. Mayoritas responden (96,1%)
menganggap bahwa memperoleh informasi
tentang Down syndrome adalah penting dan
berguna. Namun demikian, terdapat 1
responden (2,0%) menyatakan bahwa
menerima  informasi  tentang = Down
syndrome merupakan hal yang agak sia-sia.
Pada bagian pertanyaan mengenai sikap
terhadap anak dengan Down syndrome,
setelah dikategorikan, diperoleh bahwa
mayoritas responden (98,0%) mempunyai

sikap positif terhadap anak dengan Down
syndrome. Kategori ini dikelompokkan
menjadi 2 yaitu sikap negatif (skor 0-16)
dan sikap positif (skor 17 -32). Para
responden menjawab beberapa pertanyaan
yang meliputi stressor keluarga, isolasi
sosial yang dialami keluarga, sumber
dukungan bagi keluarga, dan pemeriksaan
Down syndrome.

Sikap terhadap konseling genetika pada
Down syndrome diukur menggunakan skala
Likert yang terdiri atas tidak setuju, kurang
setuju, agak setuju, setuju, dan saya tidak
tahu. Sebelum mengukur sikap responden
terhadap konseling genetika pada Down
syndrome, sebuah pertanyaan untuk
mengetahui paparan konseling genetika
pada responden diberikan. Sebanyak
masing-masing  sepertiga dari jumlah
responden (33,3%) menyatakan bahwa
mereka tidak mengetahui adanya pelayanan
konseling genetika, tahu tentang adanya
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konseling genetika, dan tidak yakin apakah
pelayanan kesehatan yang mereka ketahui
selama ini bisa dikategorikan sebagai
konseling genetika atau bukan. Kategori
sikap terhadap konseling genetika pada
Down  syndrome dibagi menjadi 2
kelompok yaitu tidak mendukung (skor 0-
8) dan mendukung (skor 9-16). Dari hasil
pengkategorian tersebut, diperoleh bahwa
sebagian  besar  responden  (84,3%)
mendukung pemberian konseling genetika
pada Down syndrome.

Pada Tabel 2 terlihat bahwa dari hasil
perhitungan menggunakan uji chi-square
tersebut menunjukkan bahwa p-value dari
masing-masing variabel independen yang
dianalisis mempunyai nilai lebih tinggi dari
0,05 Dengan demikian dapat disimpulkan
bahwa tidak terdapat hubungan yang
signifikan antara masing-masing variabel
independen dan sikap terhadap konseling

genetika pada Down syndrome.

Tabel 2. Hubungan antara masing-masing variabel independen dan variabel dependen

2

p-value % OR
95% CI)

Umur 0.491 2.415°
Tingkat pendidikan terakhir 0.369 6.506°
Suku asal responden 0.157 5.483°
Pekerjaan utama 0.745 1.949°
Penghasilan rata-rata per bulan 0.268 3.937°
Hubungan kekerabatan 0.416 1.186° 2.308 (2.308-10.699)
Jenis kelamin anak dengan Down 0.140 2.563° 0.264 (0.048-1.459)
syndrome
Rencana memiliki anak lagi 0.817 0.405°
Ada tidaknya anggota keluarga lain 0.060 5.634"
yang mengalami Down syndrome
Pernah tidaknya mendengar tentang 0.939 0.125°
Down syndrome sebelumnya
Keinginan memperoleh informasi 0.506 0.285" 0.525 (0.048 — 5.795)
tentang Down syndrome lebih lanjut
Sikap terhadap anak dengan Down 1.000 0.190°

syndrome

Ket.  a= Pearson Chi-Squareb = Fisher’s Exact Test

PEMBAHASAN

Konseling genetika sebagai bidang ilmu
kesehatan yang relatif baru berkembang di
Indonesia memang mempunyai banyak
sekali hambatan dan tantangan. Secara
umum penelitian ini mempunyai tujuan
untuk mengetahui gambaran sikap orang
tua terhadap penerimaan konseling genetika
pada Down syndrome. Hasil penelitian ini
menunjukkan bahwa mayoritas responden
mempunyai sikap mendukung konseling
genetika pada Down syndrome meskipun
tidak sedikit pula responden yang tidak
mendukung hal tersebut.

Prosentase yang sama ditunjukkan oleh
setiap jawaban tentang tahu atau tidaknya
responden mengenai pelayanan konseling

genetika. Hal ini juga sesuai dengan temuan
pada  penelitian terdahulu  yang
menunjukkan ~ bahwa  kurang  dari
seperempat responden yang menyatakan
pernah  mendengar tentang konseling
genetika (Adeyemo, et.al, 2007). Hal ini
kemungkinan karena kurangnya informasi
dan sosialisasi yang diperoleh terkait hal
tersebut.

Jika dilihat dari kondisi yang ada di
Indonesia, hal ini tidaklah mengejutkan.
Kebijakan pemerintah yang masih lebih
ditujukan pada penyakit-penyakit infeksi
menjadi salah satu faktor yang berperan
(Ruyjito, 2010). Konseling genetika belum
sepenuhnya mendapatkan perhatian yang
penting dari masyarakat karena kesadaran
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terkait dengan kejadian penyakit-penyakit
genetik ini cenderung belum terbangun
dengan baik.

Lebih lanjut lagi, kebutuhan pembiayaan
untuk menangani kasus-kasus genetika juga
sangat besar. Seperti yang ditunjukkan pada
penelitian ini bahwa lebih dari 40%
responden menyatakan tidak hanya
dibutuhkan biaya ekstra untuk dapat
menerima pelayanan konseling genetika,
tetapi juga dibutuhkan waktu dan tenaga
tambahan. Hal inilah yang kemungkinan
besar menjadi salah satu  sumber
permasalahan. Tenaga dan waktu khusus
cenderung tidak dapat disediakan karena
kesibukan pekerjaan. Selain itu, masalah
biaya pelayanan kesehatan, khususnya
pelayanan genetika, menjadi perhatian yang
sangat penting karena kebanyakan program
asuransi kesehatan tidak meng-cover biaya
bagi penderita penyakit genetika seperti
Down syndrome ini (Soewondo, 2011).
Penelitian ini juga bertujuan untuk
mengetahui hubungan antara sikap terhadap
anak dengan Down syndrome dan konseling
genetika pada Down syndrome. Menurut
hasil penelitian didapatkan bahwa 100%
responden bersikap positif terhadap anak
dengan Down syndrome. Berdasarkan hasil
yang ditunjukkan dalam penelitian ini,
kecenderungan lebih baik didapatkan dari
hasil pengkajian kepada para orang tua.
Pada penelitian terdahulu dinyatakan bahwa
masih banyak orang-orang yang memiliki
sikap negatif terhadap penderita Down
syndrome (Pace, et.al, 2010). Mengetahui
sikap seseorang terhadap penderita Down
syndrome sangat penting, karena dengan
ditunjukkannya sikap negatif kemungkinan
besar akan menciptakan hambatan untuk
melakukan interaksi sosial. Hal inilah yang
nantinya akan mempengaruhi kesuksesan
penderita Down syndrome dan kualitas
hidupnya.

Meskipun sebagian besar partisipan telah
dapat menerima anak dengan Down
syndrome tetapi tidak sedikit pula yang
masih merasakan adanya isolasi sosial.
Diskriminasi ~ yang  dirasakan  dapat
bersumber dari masyarakat secara umum
atau bahkan dari keluarga besar mereka
sendiri. Penelitian  terdahulu  juga
menguraikan temuan yang serupa terkait

hal tersebut. Individu yang mempunyai
riwayat penyakit genetik, seperti Down
syndrome, dianggap mempunyai banyak
keterbatasan dan sering tidak
diperhitungkan (Catz, et.al 2005, Gilmore,
et.al., 2003). Sering kali hal tersebut
diasumsikan  sebagai  ketidakmampuan
seseorang untuk melakukan aktivitas baik
secara fisik maupun akademis seperti
layaknya individu pada umumnya. Pada
akhirnya,  diskriminasi  tidak  hanya
berlangsung saat ini tetapi bahkan terus
berlanjut nantinya saat beranjak dewasa dan
mulai bekerja.

Sikap yang ditunjukkan oleh masing-
masing individu dalam penelitian ini dapat
dipengaruhi oleh berbagai latar belakang
yang dimiliki. Jika dilihat dari latar
belakang pemeriksaan diagnosis yang
dilakukan terhadap anak, keseluruhan
responden belum pernah  melakukan
pemeriksaan diagnostik genetika untuk
mendapatkan diagnosis pasti terhadap
kondisi yang dialami anaknya. Sehingga
dari hal tersebut dapat dikatakan bahwa
dikaitkan dengan paparan mengenai
informasi lengkap dan pasti tentang Down
syndrome, setiap responden mempunyai
informasi yang sama atau hampir sama.
Bahkan dapat dikatakan bahwa para
responden secara umum tidak mengetahui
dan mengenal bentuk konseling genetika
pada Down syndrome.

Ada tidaknya anggota keluarga lain yang
mengalami  Down  syndrome  juga
merupakan salah satu  pertimbangan
tersendiri dalam menentukan sikap terhadap
penerimaan konseling genetika. Barangkali,
responden yang mempunyai anggota
keluarga lain yang mengalami Down
syndrome akan lebih termotivasi untuk
mendukung  dilaksanakannya konseling
genetika pada Down syndrome daripada
yang tidak.

SIMPULAN DAN SARAN

Berdasarkan  hasil  penelitian, dapat
disimpulkan bahwa mayoritas orang tua
menunjukkan sikap mendukung
pelaksanaan konseling genetika meskipun
mereka tidak tahu persis apa alasan yang
mendasari. Dengan demikian, strategi yang
tepat dalam memberikan konseling genetika
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sangat direkomendasikan untuk mencapai
hasil yang optimal.
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