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Topik Bahasan

1. Penyebab penyakit

2. Alur masuk bakteri

3. Rangkuman skin disorder 

4. Genetik

5. Mutasi genetik dan mutasi kromosom

6. Kelainan struktur dan/fungsi

2Ros Sumarny



Penyebab/Etiologi Penyakit

1. Genetik

2. Lingkungan3. Kombinasi
(1 &2) 
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Skin 
Disorders

Degenerative  Disorders 

Alopecia 

Xerosis (age-related) 

 

Secondary  Disorders 

Digestive systems  Jaundice 

Endocrine  Addison’s disease 

 Acne 

 Alopecia 

 Hirsutism 

Immune disorders Vertigo 

 Scleroderma 

 Alopecia areata 

 

Environmental Stress and Inflamation 

Hyperkeratosis:Corns, calluses,psoriasis 

Xerosis (some forms) 

Decubitis ulcers 

Dermatitis 

 

Nutritional Disorders 

Hemanglomas 

Carotene skin color 
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Alur infeksi mikroba

Cotran, 349
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Cotran, p.15

Genetik
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Genetik: ilmu tentang gen 
DNA (=deoxyribonucleic acid)
adalah material genetik yang mengontrol
sifat-sifat makhluk hidup,
Ekspresi: 
- A. polipeptida/protein
- B. RNA, memiliki reaksi katalitik
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Ciri Penyakit Genetik

1. Diwariskan dari gen keluarga (hereditas);

2. Tanda dan gejala muncul pada usia anak-anak;

3. Insiden/kejadian→ jarang/langka
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Defek/cacat materia genetik→mutasi

1. Mutasi titik/gen: perubahan pada basa
N dari DNA atau RNA 

2. Mutasi kromosom: perubahan jumlah dan
susunan dalam kromosom (trisomi) 
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Cotran, 154-155Ros Sumarny 14
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Cotran, 154-155
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Cystic Fibrosis (Fibrosis kistik) 
Kowalak, h. 115 

Deskripsi: 
o Disfungsi kelenjar endokrin
o Angka harapan hidup ; rerata 32 tahun

Penyebab (etiologi)
▪ Pengkodean abnormal 350 alel CFTR , kromosom

7q; kode untuk protein membran sel (CFTR; 
cystic fibrosis transmembran regulator)

▪ Pewarisan autosom resesif

Patofisiologi/patogenesis
➢ Mutasi pengkodean genetik asam amino , 

sehingga CFTR tidak berfungsi
➢ gangguan absorpsi garam oleh sel epitel
➢ Kekurangan fenilalanin akan menyebabkan

dehidrasi dan peningkatan viskositas sekret
mukus

Tanda dan gejala
❖ Sekresi yang kental dan dehidrasi akibat

ketidakseimbangan ion;
❖ Infeksi jalan napas kronis oleh S. aeroginosa

dan P. cepacea;

Komplikasi
❑ Obstruksi saluran kelenjar akibat peningkatan

viskositas sekret bronkus, pankreas dan
kelenjar lendir ;

❑ Atelaksis atau emfisema;
❑ Malnutrisi dan malbasorpsi vitamin larut

lemak
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Disorder of autosomal chromosome
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Disorders of sex chromosome
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Coltran, 156

Ros Sumarny 22



Ros Sumarny 23



Struktur tugas presentasi pada P-7
Setiap kelas dibagi 8 kelompok @ 4-6 mhs

Presentasi sebelum dan setelah UTS @ 4 judul
Judul tugas diumumkan via LMS 

1. Deskripsi

2. Penyebab

3. Patofisiologi/patogenesis

4. Tanda dan gejala

5. Komplikasi

6. Penanganan (untuk gangguan umum)

7. Pustaka
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