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ABSTRAK 

Latar Belakang: Anak dengan Down Syndrome (DS) memiliki risiko yang lebih tinggi untuk 

mengalami Autism Spectrum Disorder (ASD); namun, data dari lingkungan dengan sumber daya 

terbatas masih terbatas. Perangkat berbantuan kecerdasan buatan (AI), seperti platform analisis wajah 

Face2Gene, berpotensi mendukung identifikasi dini ciri-ciri fenotipik yang mengarah pada dugaan 

Down Syndrome. Tujuan: Untuk menilai ciri-ciri Autism Spectrum Disorder pada anak dengan 

dugaan Down Syndrome yang diidentifikasi melalui skrining berbantuan kecerdasan buatan dalam 

lingkungan pendidikan khusus di Cirebon, Indonesia. Metode: Penelitian cross-sectional percontohan 

ini melibatkan 70 anak dengan disabilitas intelektual dari 2 sekolah luar biasa di Cirebon, Indonesia. 

Analisis wajah menggunakan Face2Gene dilakukan untuk mengidentifikasi anak dengan fitur 

fenotipik yang mengarah pada dugaan Down syndrome. Ciri Autism Spectrum Disorder disaring 

menggunakan Autism Spectrum Screening Questionnaire (ASSQ). Analisis statistik deskriptif 

dilakukan dengan 95% confidence interval (CI). Hasil: 14 anak (20,0%; 95% confidence interval [CI]: 

11,1–31,8) teridentifikasi memiliki fitur fenotipik yang mengarah pada dugaan Down syndrome 

berdasarkan Face2Gene. Di antara mereka, 9 anak (64,3%; 95% CI: 38,8–83,7) terdeteksi positif 

memiliki ciri Autism Spectrum Disorder. Kesimpulan: Proporsi yang cukup besar dari anak dengan 

dugaan Down syndrome menunjukkan hasil skrining positif untuk ciri Autism Spectrum Disorder. 

Namun, temuan ini harus diinterpretasikan secara hati-hati mengingat penggunaan alat skrining dan 

keterbatasan ukuran sampel. Studi lebih lanjut yang mencakup konfirmasi klinis dan genetik 

diperlukan. 

Kata Kunci : Autism Spectrum Disorder, Down Syndrome, Artificial Intelligence, Face2Gene, 

Autism Spectrum Questionnaire (ASSQ), Dismorfologi, Skrining  
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PENDAHULUAN 

Down Syndrome (DS) merupakan kelainan kromosom paling umum yang berhubungan 

dengan disabilitas intelektual, dengan kejadian sekitar 1 per 1.000 kelahiran hidup di seluruh 

dunia (Antonarakis et al., 2021) (Indahri et al., 2023)(Organization, 2023). DS umumnya 

dikenali berdasarkan karakteristik kraniofasial yang khas serta keterlambatan perkembangan. 

Autism Spectrum Disorder (ASD) merupakan kondisi neuroperkembangan 

utamalainnya, dengan prevalensi sekitar 1 dari 100 anak secara global. Di Amerika 

Serikat,AutismSpectrum Disorder memengaruhi 18,5% anak usia 8 tahun (Baio et al., 

2018),sementara di Indonesia lebih dari 144.000 siswa dengan Autism Spectrum 

Disorderterdaftar di sekolah luar biasa selama tahun 2020–2021(Kemendikbud, 

2021).Berbagai studi melaporkan bahwa anak dengan Down syndrome memiliki risiko 

lebihtinggi untuk mengalami Autism  Spectrum Disorder, dengan prevalensi berkisar 

antara2% hingga 20%; sebagai contoh, sebuah studi di Malaysia melaporkan angka sebesar 

4,2% (Nordin et al., 2022). 

Meskipun anak dengan Down syndrome sering digambarkan sebagai individu yang 

ramah dan kooperatif, sebagian dapat menunjukkan karakteristik yang berkaitan dengan 

Autism Spectrum Disorder, seperti keterlambatan bahasa, hiperaktivitas, dan perilaku 

repetitif (Hamner et al., 2020)(Warner et al., 2017). Diagnosis ganda Down syndrome dan 

gangguan Autism Spectrum Disorder dapat memperberat tantangan perkembangan, 

membatasi kemandirian, serta meningkatkan beban pengasuh (Elvira S, 2018)(Salari et al., 

2022). 

Mengingat meningkatnya risiko Autism  Spectrum Disorder pada anak dengan Down 

Syndrome, identifikasi dini ciri ASD menjadi krusial untuk memastikan intervensi yang tepat 

waktu dan sesuai, terutama di lingkungan dengan sumber daya terbatas. Kemajuan dalam 

kecerdasan buatan, seperti platform Face2Gene menunjukkan potensi dalam mendukung 

identifikasi sindrom genetika dan kondisi neuroperkembangan (Wijaya, 2024). Namun 

hingga saat ini belum tersedia data mengenai prevalensi ASD pada anak dengan dugaan 

Down Syndrome di Indonesia. Oleh karena itu, penelitian ini bertujuan untuk menilai ciri    

Autism Spectrum Disorder pada anak dengan dugaan Down Syndrome yang diidentifikasi 

melalui analisis wajah berbantuan kecerdasan buatan di lingkungan pendidikan khusus di 

Cirebon, Indonesia. 

 

METODE PENELITIAN 

Penelitian ini menggunakan desain studi cross-sectional deskriptif yang dilaksanakan 

pada bulan April hingga Juni 2025 di SLB Pancaran kasih dan SLB Negeri Budi Utama, 

Cirebon, Indonesia. 

Sampel dan populasi 

Sebanyak 70 anak usia 16-18 tahun dengan dugaan Down Syndrome (DS) atau 

disabilitas intelektual direkrut menggunakan teknik total sampling. Anak dengan kondisi 

medis lain yang dapat mempengaruhi akurasi penilaian berbasis kecerdasan buatan 

dikeluarkan dari penelitian. Persetujuan tertulis (informed consent) diperoleh dari orang tua 

atau wali. Penelitian ini telah memperoleh persetujuan dari Komite Etik Fakultas Kedokteran 

Universitas Swadaya Gunung Jati (No. Persetujuan: 102/EC/FKUGJ/IV/2025). 

Pemeriksaan Fisik dan Disfmorfologi 

Pengukuran antropometri meliputi berat badan, tinggi badan, lingkar kepala, panjang 

dan lebar mata, jarak interpupila, panjang dan lebar hidung, panjang filtrum, ukuran telinga, 

lingkar lengan atas, panjang tangan, serta panjang telapak tangan. Ciri dismorfologi seperti 

pola garis telapak tangan (palmar crease), sandal gap, dan kaki datar dinilai melalui observasi 

langsung serta fotografi terstandar. 
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Skrining Berbantuan Al pada Anak dengan Dugaan Down Syndrome:Analisis 

Face2Gene 

Face2Gene digunakan sebagai alat skrining dan tidak menggantikan diagnosis klinis 

maupun genetik. Gambaran wajah diambil dalam kondisi terstandar, meliputi ekspresi wajah 

netral, pencahayaan yang adekuat, serta posisi frontal, sesuai pedoman Face2Gene. 

Gambaran wajah dan tubuh kemudian diunggah ke dalam perangkat lunak Face2Gene (versi 

5.2.36), yang menghasilkan daftar prioritas kemungkinan sindrom berdasarkan kesamaan 

gestalt dan skor fitur. Dugaan fenotipik Down syndrome ditetapkan apabila Down syndrome 

menempati peringkat tertinggi dalam hasil analisis (Gambar 1). Face2Gene digunakan 

sebagai alat skrining dan tidak menggantikan diagnosis klinis maupun genetik. 

Autism Spectrum Screening Questionnaire (ASSQ) 

Autism Spectrum Screening Questionnaire (ASSQ) digunakan untuk mengidentifikasi 

dugaan Autism Spectrum Disorder. Orang tua atau wali mengisi kuesioner yang terdiri dari 

27 item melalui wawancara tatap muka bersama tim peneliti. Skor ≥19 menunjukkan dugaan 

ASD, sedangkan skor <19 menunjukkan non-ASD. ASSQ telah menunjukkan validitas yang 

baik pada berbagai populasi (sensitivitas 89% dan spesifisitas 82%)  (Styles M. 2020). 

Analisis deskriptif dilakukan untuk mengestimasi proprosi. 

 

HASIL DAN PEMBAHASAN 

Identifikasi Anak dengan Dugaan Down Syndrome 

Dari 70 anak dengan disabilitas intelektual yang diperiksa, sebanyak 14 anak (20,0%; 

95% confidence interval [CI]: 11,1–31,8) teridentifikasi memiliki karakteristik yang 

mengarah pada dugaan Down syndrome berdasarkan analisis Face2Gene (Tabel 1). Platform 

AI tersebut menghasilkan kecocokan dengan tingkat kepercayaan tinggi untuk Down 

syndrome sebagai diagnosis dengan peringkat tertinggi pada kasus-kasus tersebut (Gambar 

1). 

Karakteristik Demografis dan Klinis Kasus dengan Dugaan Down Syndrome 

Di antara 14 anak yang teridentifikasi dengan dugaan Down syndrome, sebanyak 13 

anak (92,9%; 95% confidence interval [CI]: 68,5–98,7) berusia 10–18 tahun, dan 8 anak 

(57,1%; 95% CI: 32,6–78,6) berjenis kelamin laki-laki (Tabel 1). Ciri dismorfik yang umum 

ditemukan meliputi lipatan epikantus, pangkal hidung datar, sandal gap, dan garis palmar 

transversal tunggal. 

Distribusi Usia Orang Tua pada Dugaan Down Syndrome 

Usia ibu saat konsepsi ≥35 tahun terdapat pada 8 kasus (57,1%; 95% confidence 

interval [CI]: 32,6–78,6) dan <35 tahun pada 6 kasus (42,9%; 95% CI: 21,4–67,4). Usia ayah 

saat konsepsi <40 tahun terdapat pada 8 kasus (57,1%; 95% CI: 32,6–78,6) dan >40 tahun 

pada 6 kasus (42,9%; 95% CI: 21,4–67,4). 

Hasil ASSQ (Autism Spectrum Screening Questionnaire)  

Di antara 14 anak dengan dugaan Down syndrome, sebanyak 9 anak (64,3%; 95% 

confidence interval [CI]: 38,8–83,7) memiliki skor >19 pada ASSQ (Tabel 2), yang 

menunjukkan dugaan ciri Autism Spectrum Disorder (ASD). Sebanyak 5 anak lainnya 

(35,7%; 95% CI: 16,3–61,2) memiliki skor di bawah nilai batas dan diklasifikasikan sebagai 

DS saja. 

Pada subkelompok DS-GSA (Tabel 3), usia ibu saat konsepsi >35 tahun ditemukan 

pada 5 dari 9 kasus (55,6%; 95% CI: 26,7–81,1). Usia ayah saat konsepsi >40 tahun terdapat 

pada 2 kasus (22,2%; 95% CI: 6,3–54,7) dan <40 tahun pada 7 kasus (77,8%; 95% CI: 45,3–

93,7). 
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Pembahasan 

Penelitian ini menemukan bahwa 22,9% anak dengan disabilitas intelektual di dua 

sekolah luar biasa di Cirebon diduga memiliki DS, dan di antara mereka, 64,3% juga 

menunjukkan hasil skrining positif untuk ASD. Temuan ini menunjukkan adanya potensi 

tumpang tindih antara DS dan ASD, sejalan dengan laporan sebelumnya bahwa komorbiditas 

DS–ASD relatif sering ditemukan. (Kent et al., 1999)(Nordin et al., 2022).  

Pemeriksaan klinis dan penilaian dismorfologi mengidentifikasi karakteristik khas DS 

seperti profil wajah datar, lipatan epikantus, dan garis palmar transversal tunggal. Integrasi 

analisis Face2Gene dengan pemeriksaan fisik meningkatkan akurasi identifikasi DS, sejalan 

dengan studi sebelumnya yang menunjukkan potensi kecerdasan buatan dalam skrining 

genetik. (Pantel et al., 2020)(Wijaya, 2024). Pendekatan ini berpotensi memberikan manfaat 

khususnya di lingkungan dengan sumber daya terbatas, di mana akses terhadap pemeriksaan 

diagnostik molekuler masih terbatas. 

Skrining menggunakan ASSQ menunjukkan bahwa anak dengan dugaan DS–ASD 

sering menunjukkan keterlambatan bahasa, hiperaktivitas, dan perilaku repetitif. Temuan ini 

sejalan dengan penelitian sebelumnya yang menunjukkan bahwa anak DS dengan komorbid 

ASD menghadapi tantangan yang lebih besar dalam komunikasi dan interaksi sosial 

dibandingkan dengan anak DS tanpa ASD (Pantel et al., 2020)Warner et al., 2017). 

pengenalan dini gejala ASD pada anak DS sangat penting untuk memungkinkan penerapan 

intervensi pendidikan dan perilaku yang tepat. 

Terkait faktor orang tua, penelitian ini menemukan bahwa lebih dari setengah kasus 

dugaan DS lahir dari ibu dengan usia ≥35 tahun, yang memperkuat hubungan yang telah lama 

diketahui antara usia ibu lanjut dan peningkatan risiko trisomi 21 (Zevanya et al., 

2024)(Anggeriyane, 2020). Sebaliknya, usia ayah tidak menunjukkan hubungan yang 

konsisten dengan kejadian DS pada penelitian kohort ini, sejalan dengan studi sebelumnya. 

(Thompson, 2019)Roecker & Huether, 1983).   

Untuk ASD, pengaruh usia ayah lebih kompleks. Meskipun beberapa laporan 

mengaitkan usia ayah lanjut dengan peningkatan risiko ASD melalui mekanisme seperti 

mutasi de novo dan perubahan epigenetik(Croen et al., 2007; Sandin et al., 2016), Dalam 

penelitian ini tidak menemukan adanya hubungan tersebut. Hal ini kemungkinan disebabkan 

oleh keterbatasan ukuran sampel dan distribusi usia yang sempit dalam populasi penelitian. 

Oleh karena itu, studi yang lebih besar dan multisenter diperlukan untuk memperjelas 

kontribusi usia ayah terhadap risiko ASD pada populasi DS. 

Secara keseluruhan, penelitian ini menunjukkan bahwa anak dengan dugaan DS 

memiliki kemungkinan yang cukup besar untuk juga menunjukkan ciri terkait ASD. Integrasi 

analisis wajah berbasis kecerdasan buatan dengan alat skrining perilaku yang terstandar 

memberikan kerangka yang praktis untuk deteksi dini dan rujukan. Namun, evaluasi 

diagnostik konfirmatori tetap esensial untuk menegakkan diagnosis definitif dan menentukan 

strategi intervensi yang bersifat individual.  

Keterbatasan Penelitian dan Tantangan 

Penelitian ini memiliki beberapa keterbatasan. Pertama, DS tidak dikonfirmasi secara 

genetik karena identifikasi didasarkan pada skrining fenotipik berbantuan AI. Kedua, ASD 

dinilai menggunakan kuesioner skrining (ASSQ), bukan melalui diagnosis klinis. Ketiga, 

ukuran sampel yang kecil membatasi generalisasi hasil penelitian ini ke populasi yang lebih 

luas. Terakhir, pengambilan sampel berbasis sekolah berpotensi menimbulkan bias seleksi, 

karena anak dengan gangguan perkembangan cenderung lebih banyak terwakili di lingkungan 

pendidikan khusus. 
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KESIMPULAN  

Studi percontohan ini menunjukkan bahwa proporsi yang cukup besar dari anak dengan 

dugaan DS dapat menunjukkan ciri ASD. Namun, temuan ini perlu diinterpretasikan secara 

hati-hati mengingat keterbatasan metodologis, termasuk penggunaan alat skrining dan ukuran 

sampel yang kecil. Studi lanjutan yang mencakup konfirmasi klinis dan genetik diperlukan 

untuk memvalidasi temuan ini. 
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