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A p a k a h  k e l u a r g a  A n d a  
m e m p u n y a i  r i w a y a t ?

P e n t i n g n y a  
P e m e r i k s a a n  D i n i

Penilaian riwayat keluarga sangat penting untuk menentukan cara 
pewarisan penyakit tulang metabolik monogenik, dan rekam medis 
dari pasien yang masih hidup atau yang sudah meninggal anggota 
keluarga yang masih hidup atau yang sudah meninggal dapat 
menegakkan diagnosis, memandu prognosis, dan mengindikasikan 
pengobatan yang aman dan efektif. 

Pemeriksaan penyakit metabolisme tulang dengan menggunakan 
metode Next Generation Squencing (NGS) dapat membantu Anda 
untuk mengetahui risiko Anda pada kelainan mutasi gen yang 
diturunkan dari keluarga Anda. Sehingga Anda dapat melakukan 
pemeriksaan lanjutan dan terapi dini berdasarkan anjuran dari 
Dokter.

K-LAB merupakan laboratorium 
di Indonesia yang dapat mengerjakan 

pemeriksaan NGS Penyakit Metabolisme Tulang 
dengan teknologi dan hasil terbaik.

Informasi Pemeriksaan 
Jenis sampel  : Whole Blood EDTA
Volume sampel  : 6 mL
Hasil pemeriksaan  : 30 hari
Harga pemeriksaan                        : 10.000.000,-

Osteogenesis imperfekta disebabkan oleh mutasi pada gen 
yang memproduksi protein kolagen, dimana kadar kolagen tidak 
mencukupi dalam tulang sehingga kolagen tidak berfungsi dengan 
baik. 

Type I
Female

Age, 38 yr
Height, 171 cm

Type I
Female

Age, 63 yr
Height, 137 cm

Type IV
Male

Age, 40 yr
Height, 90 cm

Type IV
Female

Age, 35 yr
Height, 124 cm

Type III
Female

Age, 27 yr
Height, 94 cm

Type III
Male

Age, 40 yr
Height, 84 cm
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A p a  i t u  P e n y a k i t  
M e t a b o l i s m e  Tu l a n g ?

S i a p a  s a j a  y a n g  d a p a t  t e r k e n a  
p e n y a k i t  m e t a b o l i m e  t u l a n g ?

G e j a l a  P e n y a k i t  M e t a b o l i s m e  
Tu l a n g  :

B e b e r a p a  J e n i s  P e n y a k i t  
M e t a b o l i s m e  Tu l a n g

Penyakit metabolisme tulang mencakup berbagai 
masalah tulang yang disebabkan oleh 
ketidakseimbangan mineral seperti kalsium, fosfor, 
magnesium, atau vitamin D. Contohnya Osteoporosis, 
osteomalasia, rakhitis, osteodistro� ginjal, dan 
penyakit tulang paget.  

Memiliki masalah kekurangan vitamin D
Memiliki ukuran tubuh yang kecil
Memiliki penyakit ginjal
Pernah menjalani transplantasi organ
Pernah diobati dengan hormon untuk kanker prostat atau 
kanker payudara
Mengalami menopause sebelum usia 45 tahun
Mengkonsumsi steroid
Merokok dan Minum alkohol secara berlebihan

Tulang terasa sakit, terutama di punggung, pinggul dan kaki
Pembengkokan tulang belakang
Masalah pada gigi
Kehilangan tinggi badan karena kompresi vertebra (tulang 
belakang)
Lutut yang membungkuk ke luar atau lutut "ketukan" yang 
menekuk ke dalam

Osteoporosis merupakan penyakit metabolik tulang dan 
dapat diturunkan yang ditandai dengan berkurangnya 
reabsorpsi tulang osteoklastik, yang menghasilkan kepadatan 
mineral tulang yang tinggi dan integritas struktural yang buruk. 

Osteomalasia menyebabkan tulang yang lemah atau 
melunak pada anak-anak karena kurangnya kalsium atau 
fosfor yang cukup. Vitamin D memungkinkan tubuh untuk 
menyerap mineral-mineral ini untuk membantu 
pertumbuhan tulang dan mempertahankan kekuatan 
tulang. 

Penyakit Tulang Paget merupakan kelainan tulang 
kronis yang disebabkan karena pertumbuhan tulang yang 
berlebihan, akibatnya tulang menjadi lebih besar dan lebih 
lunak dari biasanya, sehingga tulang mudah patah dan cacat.
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