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Abstrak

Omfalokel merupakan defek kongenital dengan adanya herniasi sebagian isi intra abdomen melalui cincin umbilikus yang
terbuka ke dalam dasar tali pusat pada dinding abdomen dengan kejadian di seluruh dunia berkisar antara 1 per 3.000—
5.000 kehamilan yang menurun menjadi 2,5—4 per 10.000 kelahiran hidup. Tanpa kelainan penyerta, angka survival pada
omfalokel dapat mencapai 96%, namun angka ini dapat menurun drastis jika terdapat anomali lain atau kariotipe abnormal.
Kompleksitas dari kelainan ini menyebabkan diagnosis prenatal yang akurat menjadi tantangan. Pengetahuan mengenai
defek dinding abdomen ini diperlukan untuk meningkatkan akurasi dari diagnosis prenatal yang sangat berperan penting
terhadap manajemen persalinan, meliputi waktu dan rute persalinan, serta penatalaksanaannya. Saat diagnosis omfalokel
sudah ditegakkan, dilanjutkan dengan pencarian kelainan tambahan lain yang dapat menunjukkan tingkat keparahan
penyakit dan akan mempengaruhi prognosis postnatal. Waktu persalinan yang direkomendasikan adalah pada usia
kehamilan aterm. Rute persalinan dilakukan berdasarkan ukuran omfalokel, sectio caesarea diindikasikan pada omfalokel
defek besar. Manajemen neonatal meliputi persalinan di fasilitas kesehatan tersier dan manajemen bedah paska
persalinan, yaitu penutupan primer, penutupan bertahap dengan silo bag atau prosthetic patch, dan tindakan konservatif
dengan agen topikal.

Kata kunci: Diagnosis prenatal, omfalokel, tatalaksana

Prenatal Diagnosis and Management of Omphalocele

Abstract

Omfalocele is a congenital defect in the presence of herniation of part of the intra-abdominal contents through the
umbilical ring that opens into the base of the umbilical cord on the abdominal wall with incidence rate is 1 per 3.000-5.000
during pregnancy, decreasing to 2,5—4 per 10.000 for live births. The survival rate of isolated omphalocele is as high as 96%,
but the percentage drops significantly in the presence of associated anomalies or an abnormal karyotype. The complexity of
the defect became challenging. Knowledge about the defect will improve prenatal diagnosis which is crucial for delivery
management including timing and route of delivery. Addition assessment is also done to determine whether there is
associated anomalies that show severity and determine postnatal prognosis. The recommended labor time is aterm. The
recommended route of delivery is depend on defect size, section caesarea is indicated in the setting of a giant omphalocele.
Neonatal management includes delivery in tertiary health facilities and management of postnatal surgery namely primary
closure, staged delayed with silo bag and prosthetic patch, and conservative management with topical agents.
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Pendahuluan Penelitian yang dilakukan Maritska dan
Kelainan kongenital adalah kelainan Kinanti pada tahun 2015 di Palembang,

struktural, perilaku, fungsional, dan metabolik
yang terjadi selama kehidupan intrauterine
dan dapat diidentifikasi saat prenatal, lahir,
atau kemudian saat bayi.>®* Kelainan
kongenital dikenal juga dengan istilah cacat
lahir, malformasi kongenital, dan anomali
kongenital 2 Diperkirakan setiap tahunnya 7,9
juta anak dilahirkan dengan kelainan
kongenital mayor vyang lebih dari 90%
kasusnya berasal dari negara dengan
penghasilan rendah dan menengah.*®> Pada
tahun 2006, prevalensi bayi dengan kelainan
kongenital di Indonesia adalah 59,3 per 1.000
kelahiran hidup.b Kelainan kongenital ini juga
menyumbang 10,5% dari total kematian
neonatus di Indonesia.’

diketahui dari 108 kasus kelainan kongenital,
sistem gastrointestinal merupakan sistem
yang paling banyak terkena sejumlah 54 kasus
dengan  diagnosis  meliputi  omfalokel,
gastroskisis, atresia ani, atresia duodenum,
dan hirschprung.® Lestari juga melakukan
penelitian di Makasar pada tahun 2016, dari
154 bayi yang dilahirkan dengan kelainan
kongenital, 8 kasus diantaranya merupakan
defek dinding abdomen.® Kementerian
kesehatan telah melakukan surveilans sentinel
kelainan bawaan di rumah sakit sejak
September 2014 sampai Maret 2018 pada 18
provinsi di Indonesia, dilaporkan 956 kasus
kelainan kongenital dengan 16,14%
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diantaranya merupakan defek dinding
abdomen.?

Omfalokel merupakan salah satu dari
dua bentuk defek dinding abdomen yang
paling sering ditemukan.! Kompleksitas dari
kelainan ini menyebabkan diagnosis prenatal
yang akurat menjadi tantangan. Pengetahuan
mengenai defek dinding abdomen ini
diperlukan untuk meningkatkan akurasi dari
diagnosis prenatal yang sangat berperan
penting terhadap manajemen persalinan,
meliputi waktu dan rute persalinan, serta
penatalaksanaannya. Penatalaksanaan pada
omfalokel memerlukan  koordinasi  tim
multidisiplin yang baik, meliputi diagnosis
prenatal, obstetri, neonatologi, bedah anak,
dan anastesi.’

Isi

Omfalokel adalah defek pada dinding
abdomen akibat gagalnya intestinal dan organ
abdomen lainnya kembali ke kavitas abdomen
pada minggu 10-12. 123 Defek terjadi pada
insersi tali pusat dengan herniasi usus atau isi
rongga abdomen lainnya yang terbungkus
dengan selaput/membran.B Terdapat
insidensi yang tinggi berkaitan dengan
kelainan penyerta yaitu kelainan pada jantung
(7-47%), sistem saraf pusat (4-30%),
muskuloskeletal (4-25%), gastrointestinal (3—
20%), genitourinari (6—20%) dan kromosomal
(3—20%).141>

Omfalokel sering terjadi dengan
frekuensi 1 per 3.000-5.000 kehamilan yang
menurun menjadi 2,5-4 per 10.000 kelahiran
hidup. Hal ini dapat terjadi karena adanya
hubungan dengan kelainan penyerta yang
sering berakhir menjadi kematian janin
spontan.’®1718 Tanpa kelainan penyerta, angka
survival pada omfalokel dapat mencapai 96%,
namun angka ini dapat menurun drastis jika
terdapat anomali lain atau kariotipe
abnormal.’>”  Kejadian omfalokel sering
dihubungkan dengan usia ibu hamil yang
terlalu muda atau terlampau tua, neonatus
dengan jenis kelamin laki-laki, dan kehamilan
multipel.}41°

Mekanisme terjadinya omfalokel masih
belum dapat dijelaskan secara terperinci.
Dinding abdomen terbentuk dari penyatuan
empat lempeng, vaitu lempeng sefalik
pembentuk dinding thoraks dan epigastrium,
lempeng lateral pembentuk dinding abdomen
lateral, dan lempeng kaudal pembentuk

perineum.! Defek terjadi diperkirakan akibat
gangguan dalam diferensiasi mesenkim oleh
etiologi yang belum diketahui.* Berdasarkan
lokasinya, omfalokel dapat dibagi menjadi tiga
kategori: omfalokel epigastrik/pentalogy of
cantrell (lipatan sefalik); omfalokel
sentral/klasik (lipatan lateral); dan omfalokel
hipogastrik/cloacal exstrophy (lipatan
kaudal).’® Berdasarkan ukuran dan isinya,
omfalokel diklasifikasikan menjadi omfalokel
kecil (defek <5 cm) dan omfalokel besar (defek
>5 ¢cm dan pada >75% kasus berisi liver).2%:21,22

Gambar 2. Gastroskisis?!

Ultrasonografi masih menjadi dasar dari
diagnosis prenatal dari omfalokel dengan
sensitivitas 75% dan spesifisitas 95%.417:20
Pemeriksaan dilakukan pada minggu 11-14
bersamaan dengan translusensi nuchal untuk
skrining Sindroma Down.16:23 Pada
pemeriksaan USG akan tampak massa
abdomen di midline anterior yang dilapisi
dengan membran pembungkus yang terdiri
dari tiga lapisan, yaitu peritoneum, Wharton’s
jelly, dan amnion. Vena umbilikal terlihat
menempel secara langsung pada massa
tersebut. Jika rasio diameter omfalekel
terhadap diameter transversal abdomen
kurang dari 60%, massa biasanya hanya
mengandung usus. Sampai 5% pasien dapat
misdiagnosis dengan gastroskisis, namun
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amniosentesis dapat membantu
mengklarifikasi defek.22* Magnetic resonance
imaging (MRI) sudah terbukti membantu
dalam menggambarkan ukuran defek dengan
lebih tepat, sehingga bermanfaat untuk
memprediksi morbiditas postnatal pada
neonatus dengan omfalokel raksasa. Kunci

a.

untuk mengidentifikasi omlfalokel adalah
dengan mengevaluasi umbilical cord yang
harus berada di basis/apex dari omfalokel. Hal
ini berlainan dengan gastroskisis (defek pada
paramedian) dan bladder exstrophy (defek
pada infraumbilikal).?

b.

Gambar 3. Omfalokel. (a) Ultrasonografi potongan axial menunjukkan defek dinding abdomen besar yang
mengandung liver (L). Tali pusat (panah) memasuki membran. Arteri (kepala panah) terlihat dalam potongan
melintang. Vena (uv) terlihat di liver. Sp = spine. (b) Ultrasonografi 3D potongan coronal menunjukkan tali
pusat (panah) yang masuk ke dalam membran omfalokel (kepala panah).t!

Saat diagnosis omfalokel  sudah
ditegakkan, harus dilanjutkan  dengan
pencarian kelainan tambahan karena kejadian
omfalokel ini pada 50-70% kasusnya dapat
ditemukan kelainan lain, yang menunjukkan
tingkat keparahan penyakit dan akan
mempengaruhi  prognosis  postnatal.’®?
Kelainan kromosom' ditemukan pada 20-30%
kasus omfalokel, dengan vyang tersering
adalah trisomi 18, 13, dan 21, sehingga dapat
dilakukan kariotyping via chorionic villous
sampling secara dini di trimester 1.158 Apabila
kariotipe normal, perlu dilanjutkan dengan
pencarian kelainan lain pada jantung,
gastrointestinal, dan syaraf. Outcome bayi
dengan kromosom normal dan omfalokel yang
terisolasi biasanya normal, kebanyakan bayi
akan memiliki berat badan dan tinggi badan
normal di akhir tahun kedua. Pada bayi
dengan kelainan tambahan lain, prognosis
ditentukan atas dasar penemuan Kklinis.?
Beberapa kelainan non-kromosomal lain yang
berhubungan dengan omfalokel adalah
Sindroma Beckwith-Wiedemann (12%),
bladder  exstrophy, kelainan jantung

kongenital (14-47%), dan kelainan pada
sistem syaraf pusat (3-33%).®* Dapat
dilakukan pemeriksaan tambahan lain untuk
menunjang diagnosis, seperti kadar maternal
serum alpha-fetoprotein (msAFP), amniotic
fluid acetylcholine-esterase (AChE),
ekokardiografi, serta skrining kelainan ginjal
dan tulang. 1418

Pemeriksaan dengan ultrasonografi
yang berkelanjutan dilakukan untuk mengukur
pertumbuhan janin dan volume cairan
amnion.  Setelah  diagnosis  omfalokel
ditetapkan, konseling prenatal dilakukan
untuk  membantu keluarga menentukan
langkah  terbaik yang akan dilakukan
selanjutnya. Jika keluarga memutuskan untuk
melanjutkan kehamilan, tim multidisiplin
meliputi  obstetri, bedah anak, dan
neonatologi harus berkerja sama untuk
menentukan waktu dan rute terbaik untuk
melahirkan. Faktor yang mempengaruhi
pembuatan keputusan adalah ukuran defek,
organ yang dikandung di dalam massa,
integritas membran, dan kelainan tambahan
lain.  Monitoring  kehamilan  terhadap
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kemungkinan  kelahiran  prematur dan
intrauterine growth restriction (IUGR). 141821

Ultrasonografi pada trimester |l
membantu menentukan rute teraman untuk
persalinan. Bayi dengan omfalokel kecil
dilahirkan secara per vaginam. Sectio caesarea
diindikasikan untuk omfalokel raksasa untuk
menghindari terjadinya omfalokel ruptur,
kerusakan hepar, dan distosia. Waktu
kelahiran pada bayi dengan omfalokel
kebanyakan aterm, kecuali jika terdapat
komplikasi seperti polihidroamnion. Kelahiran
preterm tidak direkomendasikan.%?’

Persalinan direkomendasikan dilakukan
di fasilitas kesehatan tersier yang memiliki
unit perawatan intensif neonatal dan
tersedianya tim bedah anak. Pada saat
persalinan, bayi dengan omfalokel harus
diberi  perhatian khusus pada status
kardiopulmonarinya karena ada kemungkinan
terkena hipoplasia paru-paru yang
membutuhkan tindakan intubasi dan ventilasi.
Hipoplasia paru-paru, bersama dengan
hipertensi  paru-paru dan  pneumonia,
menyebakan ventilasi mekanik memanjang,
sehingga jika terjadi bersamaan dengan
kelainan pada anatomi paru-paru bayi, akan
menyebabkan kematian.?® Pencarian terhadap
kelainan jantung harus dilakukan secara
menyeluruh, meliputi evaluasi jantung dengan
auskultasi, tekanan darah di keempat
ekstremitas, dan tekanan darah perifer.
Setelah stabil, evaluasi lanjutan dilakukan
dengan ekokardiografi.*® Dilanjutkan dengan
pemeriksaan ultrasonografi abdomen untuk
mengevaluasi adanya kelainan terkait ginjal.
Adanya hipoglikemi merupakan tanda-tanda
kemungkinan terkena Sindroma Beckwith-
Wiedemann.?! Setelah bayi lahir, beri akses
intra vena yang adekuat dan resusitasi cairan
dimulai. Massa omfalokel dibalut dengan kain
steril untuk meminimalisasi kehilangan cairan,
walaupun kehilangan cairan dan suhu tidak
separah yang terjadi pada gastroskisis.
Nasogastric tube (NGT) atau orogastric tube
(OGT) dipasang untuk meminimalisasi distensi
usus. Jika omfalokel ruptur, manajemen yang
dilakukan sama dengan manajemen pada bayi
dengan gastroskisis.3%3!

Pilihan terapi pada bayi dengan
omfalokel bergantung pada ukuran defek, usia
kehamilan, dan kelainan tambahan lain.
Terdapat dua metode penutupan defek.
Pertama, penutupan primer. Pada bayi

dengan omfalokel kecil, penutupan primer
dilakukan dengan insisi membran dilanjutkan
dengan penutupan fasia dan kulit. Seperti
pada gastroskisis, selama proses penutupan
tekanan intra abdomen  diukur dan
dipertahankan agar tidak terjadi hipertensi
intra abdomen (IAP >15 mmHg) untuk
menghindari terjadinya sindrom
kompartemen abdomen (IAP >20 mmHg).
Selain itu penting juga untuk memastikan
tidak adanya malrotasi usus untuk mencegah
terjadinya volvulus di masa anak-anak atau
bahkan dewasa.?®3!

Kedua, penutupan bertahap. Pada
omfalokel yang berukuran lebih besar atau
pada kasus penutupan primer tidak dapat
dilakukan, penutupan bertahap menjadi
pilihan. Tujuannya untuk membuat pelindung
ekstraabdominal dengan silo bag, sehingga
ada kesempatan untuk dilakukan penutupan
bertahap  dengan merekatkan kedua sisi
dinding perut setelah organ yang dibungkus
dimasukkan perlahan ke dalam perut. Selain
menggunakan silo bag, dapat juga dilakukan
penutupan dengan prosthetic patch dengan
cara menyatukan kedua sisi dinding perut
dengan bahan  sintetik. Proses  ini
membutuhkan waktu 7 — 10 hari sampai defek
dapat tertutup.’?® Pada bayi dengan
omfalokel kecil, preterm, dan memiliki
kelainan tambahan lain, maka tindakan
konservatif dilakukan vyaitu dengan cara
mengoles permukaan membran omfalokel
dengan agen topikal, seperti silver nitrate dan
silver  sulfathiazone, untuk merangsang
epitelisasi.  Setelah  epitelisasi  lengkap,
kompresi dengan plester elastik untuk
memasukkan massa kembali ke abdomen
secara bertahap dalam 2-3 tahun kemudian.?

Setelah operasi penutupan dilakukan,
hampir semua pasien memerlukan ventilator
mekanis selama beberapa hari pasca operasi,
lalu bayi diletakkan dalam inkubator agar
tetap hangat dan mengurangi risiko infeksi.
Dalam waktu tersebut, edema pada dinding
abdomen dan dinding usus akan berkurang
dan tekanan intra abdomen menurun. NGT
dipasang untuk dekompresi lambung.
Pemberian makan dapat dilakukan dengan
NGT jika sudah tidak ada lagi cairan empedu
dan usus mulai beraktivitas. Metode
penutupan defek, baik yang primer maupun
yang bertahap, tidak menentukan berapa
lamanya pasien harus dirawat. Namun, pada

Majority | Volume 9 | Nomor 2 | Desember 2020 | 119



Hasna Hamidah | Diagnosis Prenatal dan Penatalaksanaan Omfalokel

penutupan primer, pemberian makan secara
enteral dapat dilakukan lebih cepat, namun
hal ini juga bersifat bias tergantung dari
ukuran omfalokel dan komorbiditas.3!

Bayi dengan omfalokel kecil dan tidak
ditemukannya kelainan struktural lain maupun
kelainan kromosamal, umumnya akan sembuh
dengan baik dan tidak ada masalah jangka
panjang. Lain halnya pada bayi dengan
omfalokel raksasa, 60% dari kasus memiliki
masalah kesehatan jangka panjang, seperti
gastro-esophageal reflux, insufisiensi paru-
paru, infeksi paru berulang atau asma,
kesulitan menelan, dan beberapa masalah
kosmetik akibat bekas luka di abdomen yang
cukup besar.?®® Namun, hal ini tidak
mempengaruhi  kualitas  hidup  secara
keseluruhan, beberapa teknik untuk
rekonstruksi  umbilikus  sudah  banyak
dilakukan oleh tim bedah plastik atas
permintaan pasien di usia yang lebih tua.®?
Pada pasien yang berhasil bertahan dengan
Sindroma Beckwith-Wiedemann, follow-up
rutin harus dilakukan untuk skrining diagnosis
dini  dari tumor Wilms atau tumor
hepatoblastoma yang sering berhubungan
dengan sindroma ini.%®

Ringkasan

Omfalokel adalah defek yang terjadi
pada insersi tali pusat dengan herniasi usus
atau isi rongga abdomen lainnya yang
terbungkus dengan selaput/membran, terjadi
akibat gagalnya intestinal dan organ abdomen
lainnya kembali ke kavitas abdomen pada
minggu 10-12. Tanpa kelainan penyerta,
angka survival mencapai 96%, namun angka
menurun drastis jika disertai kelainan
penyerta lain.

Ultrasonografi masih menjadi dasar dari
diagnosis prenatal dari omfalokel,
pemeriksaan dilakukan pada minggu 11-14.
Tampak massa abdomen di midline anterior
yang dilapisi dengan membran pembungkus
yang terdiri dari tiga lapisan, yaitu
peritoneum, Wharton’s jelly, dan amnion.
Pada magnetic resonance imaging (MRI),
identifikasi omlfalokel dengan mengevaluasi
umbilical cord yang harus berada di basis/apex
dari omfalokel. Setelah diagnosis omfalokel
sudah  ditegakkan, dilanjutkan  dengan
pencarian kelainan tambahan lain, seperti
kelainan kromosom atau kelainan pada sistem
tubuh lainnya. Konseling prenatal bertujuan

untuk membantu keluarga menentukan
langkah terbaik yang akan dilakukan
selanjutnya.

Persalinan sectio caesarea diindikasikan
pada omfalokel raksasa. Dilakukan monitoring
status kardiopulmonari bayi. Setelah lahir,
balut kantung omfalokel dengan kain steril
untuk meminimalisasi kehilangan cairan dan
suhu dan pertahankan cairan akses inta vena
adekuat. Pilihan terapi pada bayi dengan
omfalokel bergantung pada ukuran defek, usia
kehamilan, dan kelainan tambahan lain.
Terdapat tiga pilihan: pertama, penutupan
primer pada omfalokel kecil; kedua,
penutupan bertahap pada omfalokel defek
raksasa dengan menggunakan silo bag atau
prosthetic patch; dan ketiga tindakan
konservatif dengan agen topikal untuk
epitelisasi.  Manajemen  pasca  operasi
dilakukan oleh tim multidisiplin, meliputi
pemasangan ventilator mekanis dan NGT.

Simpulan

Pengetahuan mengenai salah satu
defek dinding abdomen, vyaitu omfalokel,
diperlukan untuk meningkatkan akurasi dari
diagnosis prenatal yang sangat berperan
penting terhadap manajemen kelahiran,
meliputi waktu dan rute kelahiran, serta
penatalaksanaannya. Masih menjadi dasar
dari diagnosis prenatal omfalokel,
pemeriksaan ultrasonografi pada minggu 11—
14 akan tampak massa abdomen di midline
anterior yang dilapisi dengan membran
pembungkus. Pemeriksaan magnetic
resonance  imaging  (MRI)  membantu
menggambarkan ukuran defek dengan lebih
tepat, sehingga bermanfaat untuk
memprediksi morbiditas postnatal pada kasus
omfalokel raksasa. Jika ditemukan kelainan
tambahan lain, penting dilakukan konseling
prenatal untuk membantu keluarga
menentukan langkah terbaik yang akan
diambil. Persalinan sectio caesarea
diindikasikan pada omfalokel raksasa. Pilihan
terapi untuk omfalokel kecil adalah penutupan
primer. Sedangkan pada omfalokel raksasa
dapat dilakukan penutupan bertahap dengan
menggunakan silo bag atau prosthetic patch.
Jika tidak dapat dilakukan keduanya, tindakan
konservatif dengan agen topikal menjadi
pilihan. Manajemen pasca operasi meliputi
pemasangan ventilator mekanis dan NGT.
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