UJI DIAGNOSTIK IMUNOHISTOKIMIA DISTROFIN PADA DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY (DMD)
DIBANDINGKAN STATUS

MUTASI GEN MENGGUNAKAN MULTIPLEX LIGATION-DEPENDENT PROBE AMPLIFICATION (MLPA)
SHINTA ANDI SARASATI, dr. Ery Kus Dwianingsih, Sp.PA(K), Ph.D ; dr. Rusdy Ghazali Malueka Sp.S(K), Ph.D

Gli\I\IIDlJXEIRl%[];\ADSA Universitas Gadjah Mada, 2021 | Diunduh dari http://etd.repository.ugm.ac.id/

DAFTAR ISI
HALAMAN PENGESAHAN .......ooiiiitiietii ettt sttt ettt sa ettt s ne s ii
PERNYATAAN BEBAS PLAGIASI ...ttt e se et e e nne e i
KATA PENGANTAR .ttt et e st e st e e e s tt e e e sma e e e ssaeeaseeeasaeeesaeeeseeeeseeeans v
DAFTAR ISH .ottt b et e st st e st e te st e neebe st e e areanns v
DAFTAR TABEL ...ttt e e e e et e e e e st e e e e nnnr e e e e e nnnees viii
DAFTAR GAMBAR ..ottt bbbt s e b et e reete st et e e tesrenes iX
DAFTAR LAMPIRAN ..ottt sttt se ettt e sttt eneeneste e eneanns X
DAFTAR SINGKATAN . ..ottt e e et e e et e e s e e e s teeeasteeessteeessaeeessaeessneeeanseeeans Xi
ABSTRACT ..ottt ettt ettt ettt e st e bt e st e b e bt e R e Rt et ettt neene et e e nenrs Xii
ABSTRAK .ottt bbbttt R ettt Rt n ettt re et e Xiii
B A B | et an e e e e nrreeeaans 1
PENDAHULUAN ......ootiietee ettt se b bt ene et st eneetesbe s aneanens 1
1.1, Latar BelaKang.. ..o 1
1.2, RUMUSAN MASAIAN.......c.eoiiiiii e 4
1.3, TUJUAN PENEIITIAN ....cveciii ettt sae e ens 4
1.4, Manfaat PeNEIITIAN. ........coiiie ettt nne e enes 5
1.5, Keashian Penelitian .........cc.coiiiiiiiiieiiee e e 5
2 = 1 SOOI 7
SEUT PUSEAKA ..ottt b et b et e et e bt e ebeenbenreenbeenee e 7
2.1. Patogenesis Duchenne Muscular DYStrophy .........ccccoiviiiieiicceccceee e 8
2.2. Manifestasi klinis Duchenne Muscular DyStrophy ..........cccccceeieiiieiviie e 10
2.3. Diagnosis Duchenne Muscular DYStrOPNY .........ccviiiiiiiiiic i 11
A =1 To] o1 0] (o ] USSR 13
1228 TR 1Y/ | 0 SRR 17
2.6. Kaorelasi Pemeriksaan Imunohistokimia dengan Profil Genetik..........c..cccccoeeiieinnen, 18
N R (T - 1110 2 R 1= USSR 20
2.8, KErangKa KONSEP. ....cuiiiiitiriiitisiieiei ettt bbb bbbt 21
PN T o 1010 (1] USSR 21



UJI DIAGNOSTIK IMUNOHISTOKIMIA DISTROFIN PADA DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY (DMD)
DIBANDINGKAN STATUS
MUTASI GEN MENGGUNAKAN MULTIPLEX LIGATION-DEPENDENT PROBE AMPLIFICATION (MLPA)

SHINTA ANDI SARASATI, dr. Ery Kus Dwianingsih, Sp.PA(K), Ph.D ; dr. Rusdy Ghazali Malueka Sp.S(K), Ph.D

Gli\I\IIDlJXEIRl%[];\ADSA Universitas Gadjah Mada, 2021 | Diunduh dari http://etd.repository.ugm.ac.id/

A I RPN 22
METODOLOGI PENELITIAN ©..otitiet ettt ene e 22
3.1. Jenis dan Rancangan Penelitian .............cccovveiiieiieic e 22
3.2. Waktu dan Lokasi PENEIITIAN..........cccueiiieiieiecie e 22
3.3. Populasi Dan Subjek Penelitian ...........cccveiiiiiiiiiiiiie e 22
3.3.1. BAtasan POPUIASI.......cc.eiiiiiiiiiiiicieee e 22
3.4.2. Sampel dan Cara Pengambilan Sampel.........cccooiiiiiiiiiei e 23
3.5. Variabel PENeIITIAN ..........ooiiiiiie e 24
3.6. DefiniSi OPErasioNal.............oiiiiiiiiiiiie it 24
3.7, INStrumMEN PENEIITIAN ........oiviiieee e e 26
3.8. Cara Kerja Penelitian...........cccvoiiiieiicie et 27
3.8.1. KelayaKan ELIK .........ccoiiiiiiiiiiieieeie e 27
3.8.2. Pengambilan Sampel Formalin-Fixed Paraffin Embedded (FFPE)..........c...cccc....... 27
3.8.3. Pemeriksaan IMUNONISTOKIMIA .......ccoiiiiiiiiiiiieie e 27
3.8.4 Pemeriksaan Status Mutasi Gen dengan MLPA ..., 29
3.9 ANALISIS DAL ...t bbb b e nes 31
3.10. ATUI PENEIITIAN. ......eeiiee et sre et e e e neeeneennes 33
BAB IV e 34
HASIL DAN PEMBAHASAN ..ottt sttt naene e 34
4.1, HaSH PENEIITIAN. .....cvieie ettt re e 34
4.1.1. Karakateristik Sampel Penelitian ..........ccccoiiiiiiiii e 34
4.1.2. Analisis Hasil Ekspresi Protein Distrofin Menggunakan Imunohistokimia Distrofin
............................................................................................................................................. 35
4.1.3. Analisis Hasil Status Mutasi Gen DMD menggunakan Multiplex Ligation-Dependent
Probe AMplification (MLPA) ..ot 36
4.1.4. Analisis ekspresi distrofin menggunakan Teknik imunohistokimia dan MLPA ...... 37
4.1.5. Analisis Uji Diagnostik Ekspresi Distrofin Teknik IHK dan MLPA....................... 38
4.2, PEMDANASAN ..ot bbb 38
4.3. Keterbatasan PENEIItIAN ........ccviieiieiieie it 47
BAB V .ot R e R Rttt b et e R bt ne et et ne et e 48
KESIMPULAN DAN SARAN ..ottt sttt seene s s 48

Vi



UJI DIAGNOSTIK IMUNOHISTOKIMIA DISTROFIN PADA DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY (DMD)
DIBANDINGKAN STATUS

MUTASI GEN MENGGUNAKAN MULTIPLEX LIGATION-DEPENDENT PROBE AMPLIFICATION (MLPA)
UNIVERSITAS SHINTA ANDI SARASATI, dr. Ery Kus Dwianingsih, Sp.PA(K), Ph.D ; dr. Rusdy Ghazali Malueka Sp.S(K), Ph.D

GADJAH MADA Universitas Gadjah Mada, 2021 | Diunduh dari http://etd.repository.ugm.ac.id/

5.1, KESTMPUIAN ...ttt b bbb nes 48
ST L 11 H OO P PSPPSR PP 48
DAFTAR PUSTAKA . .ottt bbbt bbbttt bbb 49
LAMPIRAN Lt e et e e st e e e e s bt e e e e e s ta e e e e e sar e e e e anreaeeennraeeeaans o4

Vil



