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Abstrak

Latar Belakang. Asidosis tubulus renalis (ATR) merupakan kelainan ginjal yang
menyebabkan abnormalitas regulasi asam basa. Penegakan diagnosis dari asidosis
tubulus renalis merupakan hal yang kompleks dan sering kali terjadi
keterlambatan diagnosis sehingga menyebabkan terapi suboptimal. ATR tipe 1
atau tipe distal terjadi akibat gangguan sekresi hidrogen di tubulus distal,
menyebabkan pH urin >5.5, metabolik asidosis, bikarbonat plasma rendah <15

mEq/L, terjadi hipokalemia, hiperkalsiuria, dan penurunan ekskresi sitrat.

Kasus. Pasien usia 6 bulan dirujuk dengan diagnosis infeksi saluran kemih dan
mendapatkan terapi antibiotik. Pasien dikelola sebagai asidosis tubulus renalis tipe
1, infeksi saluran kemih, sistitis, hipokalemia, gizi kurang, gagal tumbuh,
mikrosefali, gross motoric delay, dan missed opportunity of immunization. Pasien
didiagnosis sebagai asidosis tubulus renalis tipe 1 berdasarkan klinis anak sering
muntah-muntah, gagal tumbuh, gizi kurang, hipokalemia, hiperkloremia, asidosis
metabolik dengan senjang anion normal, dan pH urine 7 (> 5,5). Selama
pemantauan selama 6 tahun, pasien tidak taat terhadap pengobatan karena biaya
dan pandemi COVID-19. Pasien mengalami komplikasi ATR berupa

nefrokalsinosis, osteomalasia, dan gagal ginjal kronis.

Kesimpulan. Laporan kasus ini menunjukkan pentingnya ketaatan pasien untuk
mencegah komplikasi dari ATR. Terapi dengan kalium sitrat dapat memperbaiki

luaran pasien,

Kata kunci. Asidosis tubulus renalis, nefrokalsinosis, osteomalasia, gagal ginjal

kronis
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Abstract

Background. Type 1 renal tubular acidosis (RTA) or distal type RTA occurs due
to impaired hydrogen secretion in the distal tubule, causing urine pH >5.5,
metabolic acidosis, low plasma bicarbonate <15 mEq/L, hypokalemia,
hypercalciuria, and decreased citrate excretion. Patients with renal tubular acidosis
are at risk for failure to thrive, malnutrition, short stature, gross motor delays,

hypokalemia, nephrocalcinosis, nephrolithiasis, osteomalacia, and kidney failure.

Case presentation. A 6-month-old girl was referred to our hospital with a
complaint of fever, vomiting, and decreased body weight. Her nutritional status
was undernourished, severely underweight, severely stunted, and microcephaly.
The diagnosis of RTA was based on the clinical diagnosis of frequent vomiting,
failure to thrive, malnutrition, hypokalemia and mild hyperchloremia, metabolic
acidosis with a normal anion gap, and urine pH >5.5. For 6 year follow-up period,
nephrocalcinosis and osteomalacia occurred, and the glomerular filtration rate

decreased.

Conclusion. This case report highlights the importance of patient compliance to
prevent complications of RTA. Treatment with potassium citrate should be done

to improve the patient's outcomes.

Keywords. Renal tubular acidosis, nephrocalcinosis, osteomalacia, chronic

kidney disease
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BAB1
PENDAHULUAN

A. Latar Belakang

Asidosis tubulus renalis (ATR) merupakan kelainan ginjal yang
menyebabkan abnormalitas regulasi asam basa. Penegakan diagnosis dari asidosis
tubulus renalis merupakan hal yang kompleks dan sering kali terjadi
keterlambatan diagnosis sehingga menyebabkan terapi suboptimal. Asidosis
tubulus renalis terdiri dari 4 tipe. ATR tipe 1 atau ATR distal memiliki
karakteristik penurunan sekresi dari H. Pada ATR tipe 2 atau ATR proksimal
terjadi gangguan pada reabsorpsi dari bikarbonat urin. ATR tipe 3 merupakan
gabungan antara ATR tipe 2 dan tipe 3. ATR tipe 4 atau ATR hiperkalemia
disebabkan oleh hipoaldostrenemia absolut maupun relatif.!

ATR tipe 1 atau tipe distal terjadi akibat gangguan sekresi hidrogen di
tubulus distal, menyebabkan pH urin >5.5, metabolik asidosis, bikarbonat plasma
rendah <15 mEq/L, terjadi hipokalemia, hiperkalsiuria, dan penurunan ekskresi
sitrat. ATR dapat disebabkan berbagai kondisi baik bersifat bawaan maupun
didapat. Mutasi gen SLC4A1, ATP6V0A4, dan ATP6V1BI dipercaya menjadi
penyebab dari ATR, diturunkan secara dominan autosom maupun resesif trait.?

Penelitian di Britania Raya menemukan insidensi ATR tipe 1 sebesar 0,46
dari 10.000 orang dengan 22,1% diantaranya merupakan ATR tipe 1 primer. Data
sebelumnya mengenai prevalensi ATR tidak ditemukan.? Data di Indonesia

mengenai prevalensi ATR belum ada. Penelitian Hendrata, et a/ tahun 2016
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menemukan 54 pasien dalam sepuluh tahun di RSUPN Dr. Cipto
Mangunkusumo.*

ATR seringkali terdiagnosis secara biokimia pada individu tanpa gejala.
Pada seseorang yang mengalami ATR, gejala klinis bisa bervariasi dari keluhan
ringan hingga gangguan fisiologi tubuh yang mengancam jiwa.’ Tata laksana dini
dan berkesinambungan diperlukan agar prognosis ATR lebih baik. Nilai
bikarbonat serum, ekskresi kalsium urin, dan laju pertumbuhan merupakan
penanda ketaatan pengobatan dan efikasi terapi.®

Pemantauan jangka panjang diharapkan dapat memperbaiki luaran pasien
asidosis tubulus ginjal. Pasien dengan asidosis tubulus ginjal berisiko mengalami
gagal tumbuh, hipokalemia, gizi kurang, perawakan pendek, keterlambatan
motorik kasar, nefrokalsinosis, nefrolitiasis, osteomalasia, dan gagal ginjal.
Penelitian Bajpai, et al tahun 2005 di India menemukan bahwa pasien dengan
asidosis tubulus renalis pada usia kurang dari 6 tahun memiliki kemungkinan
terjadinya gangguan pertumbuhan, nefrokalsinosis, osteomalasia, dan gagal
ginjal.” Pasien ATR tipe 1 memiliki prevalensi terjadinya nefrokalsinosis sebesar
88% dan gagal ginjal kronis stadium >2 sebesar 35%.%

Pasien yang diikuti adalah seorang pasien perempuan, usia 4 tahun 10 bulan
yang didiagnosis ATR tipe distal. Pasien memerlukan pemantauan jangka panjang
dan manajemen berupa pengobatan dengan natrium bikarbonat dan kalium klorida.
Aspek yang perlu dipantau diantaranya kepatuhan minum obat, komplikasi
penyakit, efek samping terapi, kondisi psikologis pasien dan keluarga. Selain itu,

pasien dengan latar belakang sosial ekonomi keluarga pasien menengah ke bawah
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dapat memengaruhi pemahaman keluarga pasien terhadap terapi. Pasien
memerlukan pendampingan lebih lanjut terhadap kondisi medis, psikologis, dan
sosial untuk meningkatkan prognosis dan mencegah terjadi komplikasi dari
penyakitnya. Keluarga pasien cukup kooperatif walaupun sampai sebelum
pemantauan memiliki persepsi bahwa anaknya dapat sembuh secara total.

Pasien sebelumnya telah dilakukan pemantuan oleh dokter residen anak.
Perubahan kondisi terjadi pada pasien saat dilakukan pemantauan dan selepas
dilakukan pemantauan. Selama dalam masa pemantauan pasien masuk dalam
kategori gizi baik, namun setelah tidak dipantau pasien kondisi gizi kurang, Untuk
perkembangan pasien belum dinilai kembali, evaluasi terakhir dilakukan pada usia
1 tahun 6 bulan dengan pemeriksaan Denver II. Kondisi gagal ginjal pada pasien
baik dalam pemantauan dan setelah lepas dari pemantauan tetap menunjukkan

hasil yang baik, dimana tidak terjadi gagal ginjal pada pasien.

B. Tujuan

Mengetahui prognosis jangka panjang pasien asidosis tubulus renalis
terhadap pertumbuhan, perkembangan dan fungsi ginjal. Mengetahui faktor-faktor
yang mempengaruhi luaran dan memberikan intervensi pada pasien asidosis

tubulus renalis.
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C. Manfaat Yang Diharapkan

1. Pasien

a. Menciptakan keseimbangan asam basa tubuh untuk metabolisme optimal,
sehingga menyebabkan tumbuh kembang optimal, komplikasi dapat
dikendalikan sehingga prognosis pasien lebih baik.

b. Tata laksana komprehensif agar anak sehat baik aspek medis maupun
aspek psikososial.

c. Pendampingan diharapkan meningkatkan kepercayaan diri anak terhadap
kondisi medis yang dialami dan meningkatkan kualitas hidup anak.

2. Keluarga dan lingkungan sekitar

a. Keluarga pasien dapat memahami bahwa asidosis tubulus ginjal yang
dialami tidak dapat sembuh secara total namun diperlukan tata laksana
jangka panjang dan pemantauan berkala.

b. Keluarga memahami kondisi pasien sehingga meningkatkan kepatuhan
pengobatan.

c. Keluarga dan lingkungan sekitar berperan aktif dalam penatalaksanaan
pasien schingga anak dapat tumbuh dan berkembang secara optimal.
Dukungan keluarga menjadikan tata laksana dapat berjalan dengan baik.

3. Peserta Program Pendidikan Dokter Spesialis 1

a. Pemantauan secara menyeluruh melatih kesadaran bahwa tata laksana
pasien bersifat komprehensif dan bersifat terpusat pada pasien.
Pendampingan jangka panjang membuat komunikasi yang lebih baik

dengan pasien dan keluarga pasien sehingga dapat memahami pasien tidak
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hanya kondisi medisnya namun juga kondisi sosial, ekonomi, spiritual, dan
psikologis.

b. Memahami pengetahuan dan mempraktekkan tata laksana jangka panjang
pasien asidosis tubulus renalis dengan baik

4. Rumabh sakit

a. Penatalaksanaan penderita asidosis tubulus ginjal yang komprehensif dan
multisektoral sehingga mutu pelayanan kesehatan rumah sakit semakin
baik.

b. Mekanisme pemantauan dengan program yang terstruktur dapat menjadi
bahan pertimbangan dibuatnya panduan praktik klinis pasien asidosis
tubulus renalis.

c. Mencegah komplikasi dari pasien asidosis tubulus renalis sehingga tidak

menyebabkan pembiayaan yang lebih besar.

D. Informed Consent
Peneliti telah memberikan penjelasan dan meminta persetujuan secara

tertulis dari orang tua pasien pada bulan Desember 2019.



