
  
 
 

 

163 E-ISSN 3032-7407 

 

https://doi.org/10.572349/husada.v1i1.36

3  

(2024), 1 (3): 163–175                

Jurnal Kesehatan Masyarakat 

Seroja Husada 
 

SCID (Severe Combine Imunofeficiency): Tinjauan Literatur 
 

Juwita Ninda Suherman1), Taufiq Al Farizi2) 

1Departemen Fisiologi dan Kesehatan Olahraga, Fakultas Kedokteran, President University, 

Cikarang, Kabupaten Bekasi 
2Jurusan Ilmu Fisika, Fakultas Tarbiyah dan Keguruan, Universitas Islam Negeri Syarif 

Hidayatullah Jakarta, Tangerang Selatan 

SUBMISSION TRACK  A B S T R A C T  
Submitted : 26 June 2024 Severe Combined Immunodeficiency (SCID) is a group of rare 

genetic disorders that affect the development and function of the 

immune system. This literature review aims to summarize the 

current understanding of SCID, including pathophysiology, 

clinical manifestations, diagnostic approaches, and therapeutic 

strategies. A PubMed database search was performed using the 

search terms “Severe Combined Immunodeficiency” and “SCID”. 

Relevant articles, including original research, case reports, and 

reviews, were selected for inclusion. SCID is characterized by 

severe deficiencies in the number and function of T cells, B cells, 

and sometimes Natural Killer (NK) cells. This disorder is caused 

by mutations in one or more genes involved in the maturation of 

immune cells, which are inherited in an autosomal recessive or X-

linked pattern. As a result, affected infants are highly susceptible 

to life-threatening opportunistic infections. Clinical symptoms of 

SCID usually appear within the first few months of life, with 

recurrent infections as the main manifestation. Diagnostic 

approaches include newborn screening, complete blood count, 

measurement of immunoglobulin levels, and T cell function tests. 

Hematopoietic stem cell transplantation (HSCT) remains the 

therapy of choice, with gene therapy a promising approach. 

Although SCID treatment has made significant progress, 

challenges remain in terms of early diagnosis, availability of 

suitable donors, and post-transplant complications. Further 

research is needed to optimize therapeutic strategies and improve 

long-term outcomes for SCID patients. 
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Pendahuluan 

Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah kelompok gangguan genetik langka 

yang mempengaruhi perkembangan dan fungsi sistem kekebalan tubuh. Sebagai ahli fisiologi, 

sangat penting untuk memahami mekanisme yang mendasari penyakit ini, karena sistem imun 

memainkan peran vital dalam menjaga homeostasis tubuh dan pertahanan terhadap patogen.1 

     Pada individu yang sehat, sistem kekebalan tubuh terdiri dari jaringan yang saling terkait 

dari organ, sel, dan molekul yang bekerja sama untuk melindungi tubuh dari infeksi. Dua 

komponen utama sistem imun adalah imunitas bawaan dan imunitas adaptif. Imunitas bawaan 

memberikan garis pertahanan pertama yang cepat namun tidak spesifik, sementara imunitas 

adaptif melibatkan respons yang lebih spesifik dan ditargetkan oleh sel T dan sel B. 1 

     Pada SCID, terdapat gangguan dalam perkembangan dan fungsi sel-sel imun, terutama sel 

T dan seringkali juga sel B dan sel Natural Killer (NK). Gangguan ini berasal dari mutasi pada 

gen yang terlibat dalam perkembangan dan fungsi sel imun. Akibatnya, individu dengan SCID 

kekurangan pertahanan imun yang efektif, yang menyebabkan kerentanan yang luar biasa 

terhadap infeksi. 1 
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     Dari sudut pandang fisiologis, penting untuk memahami jalur molekuler dan selular yang 

terlibat dalam perkembangan normal sel imun dan bagaimana jalur ini terganggu pada SCID. 

Pemahaman ini tidak hanya penting untuk mengungkap patofisiologi yang mendasari penyakit, 

tetapi juga untuk mengidentifikasi target potensial untuk intervensi terapeutik.2 

     Selain itu, pemahaman tentang interaksi kompleks antara sistem imun dan sistem fisiologis 

lainnya sangat penting dalam konteks SCID. Misalnya, sistem imun memainkan peran penting 

dalam menjaga integritas saluran pencernaan, dan gangguan fungsi imun dapat menyebabkan 

komplikasi gastrointestinal pada pasien SCID. 2 

     Tinjauan fisiologis tentang SCID ini bertujuan untuk memberikan wawasan tentang 

mekanisme yang mendasari penyakit ini, implikasinya terhadap fungsi sistem tubuh, dan 

potensi pendekatan terapeutik dari perspektif fisiologis. Dengan pemahaman yang lebih baik 

tentang dasar-dasar fisiologis SCID, kita dapat mengembangkan strategi yang lebih baik untuk 

diagnosis, penatalaksanaan, dan pada akhirnya, penyembuhan penyakit yang melemahkan ini. 

 

Definisi 

Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah sekelompok gangguan genetik yang 

ditandai dengan ketidakhadiran atau disfungsi yang parah dari komponen-komponen kunci 

sistem kekebalan tubuh, terutama sel T, dan sering kali juga sel B dan sel Natural Killer (NK).       

Dari perspektif fisiologis, SCID adalah hasil dari gangguan perkembangan dan/atau fungsi sel-

sel imun. Pada individu yang sehat, sel-sel ini berdiferensiasi dari sel induk hematopoietik 

melalui serangkaian langkah yang diatur secara ketat, yang melibatkan berbagai faktor 

transkripsi, sitokin, dan interaksi sel-sel. Mutasi pada gen yang mengkode komponen penting 

dari jalur perkembangan ini dapat menyebabkan kegagalan maturasi sel T, sel B, atau sel NK, 

yang mengarah ke defisiensi imun yang parah.3  

     Fisiologi sistem imun bergantung pada interaksi yang terkoordinasi antara imunitas bawaan 

dan adaptif. Sel T, komponen utama imunitas adaptif, memainkan peran sentral dalam 

mengenali dan menargetkan patogen spesifik, serta mengatur respons imun secara keseluruhan. 

Sel B, yang juga merupakan bagian dari imunitas adaptif, bertanggung jawab untuk produksi 

antibodi. Sel NK, di sisi lain, adalah bagian dari imunitas bawaan dan terlibat dalam respons 

antivirus dan antitumor. 3 

Pada SCID, ketidakhadiran atau disfungsi sel-sel imun ini mengakibatkan gangguan yang 

parah pada fisiologi sistem imun. Tanpa sel T dan B yang berfungsi, individu tidak dapat 

menimbulkan respons imun yang efektif terhadap patogen, yang menyebabkan kerentanan 

yang ekstrem terhadap infeksi. Selain itu, disfungsi imun dapat memiliki konsekuensi patologis 

sekunder pada sistem organ lain, seperti saluran pencernaan dan paru-paru. 3 

      Dari sudut pandang fisiologis, SCID mewakili contoh yang mencolok tentang bagaimana 

gangguan genetik tunggal dapat memiliki efek mendalam pada fungsi sistem yang kompleks 

dan saling terkait. Pemahaman tentang dasar molekuler dan selular dari SCID tidak hanya 

penting untuk mengungkap patofisiologi penyakit, tetapi juga memberikan wawasan berharga 

tentang perkembangan dan regulasi sistem imun secara normal. 3 

 

Prevalensi dan Insidensi 

     Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah kelainan genetik yang langka. 

Meskipun angka prevalensi bervariasi tergantung pada populasi yang diteliti dan metode yang 

digunakan untuk diagnosis, diperkirakan SCID mempengaruhi sekitar 1 dari 50.000 hingga 

100.000 kelahiran hidup.4 

     Dari perspektif fisiologis, prevalensi rendah SCID dapat dijelaskan oleh sifat kelainan 

genetiknya. Sebagian besar bentuk SCID diwariskan dengan pola autosomal resesif, yang 

berarti bahwa seorang individu harus mewarisi satu salinan gen yang termutasi dari masing-
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masing orang tua untuk terkena dampak penyakit ini. Untuk gangguan autosomal resesif, 

frekuensi pembawa (individu yang memiliki satu salinan gen mutan tetapi tidak terpengaruh 

secara klinis) jauh lebih tinggi daripada frekuensi penyakit. 4 

     Selain itu, SCID terkait-X, yang diwariskan melalui kromosom X, menyumbang sekitar 

20% dari semua kasus SCID. Dalam bentuk SCID terkait-X, mutasi terjadi pada gen IL2RG 

yang terletak pada kromosom X. Karena laki-laki hanya memiliki satu kromosom X, satu 

salinan mutan gen IL2RG sudah cukup untuk menyebabkan penyakit. Di sisi lain, perempuan 

memiliki dua kromosom X, sehingga satu salinan gen IL2RG yang normal dapat 

mengkompensasi salinan yang termutasi. 4 

     Meskipun SCID adalah penyakit yang langka, penting untuk dicatat bahwa prevalensi 

sebenarnya mungkin lebih tinggi daripada yang diperkirakan sebelumnya. Ini karena beberapa 

bayi dengan SCID mungkin meninggal karena infeksi sebelum didiagnosis. Selain itu, bentuk 

SCID yang lebih ringan atau atipikal mungkin tidak dikenali, yang mengarah pada 

underdiagnosis. 4 

     Pengenalan skrining bayi baru lahir untuk SCID menggunakan tes Polymerase Chain 

Reaction (PCR) untuk mendeteksi penurunan jumlah sel T telah meningkatkan identifikasi 

kasus SCID. Implementasi luas skrining bayi baru lahir dapat memberikan perkiraan prevalensi 

SCID yang lebih akurat.5 

     Dari sudut pandang fisiologis, pemahaman tentang prevalensi SCID penting untuk beberapa 

alasan. Pertama, ini membantu menginformasikan alokasi sumber daya untuk penelitian dan 

perawatan klinis. Kedua, ini memberikan wawasan tentang beban penyakit ini pada populasi. 

Akhirnya, ini menggaris bawahi pentingnya penelitian lanjutan tentang jalur molekuler dan 

selular yang terlibat dalam perkembangan sistem imun, karena gangguan pada jalur ini, 

meskipun jarang, dapat memiliki konsekuensi yang menghancurkan. 5 

      Immunodeficiency (SCID) merujuk pada jumlah kasus baru SCID yang didiagnosis dalam 

suatu populasi selama periode waktu tertentu, biasanya satu tahun. Meskipun SCID adalah 

kelainan genetik yang langka, penting untuk memahami insidensinya dari perspektif fisiologis. 

     Perkiraan terbaru menunjukkan bahwa SCID mempengaruhi sekitar 1 dari 58.000 kelahiran 

hidup di Amerika Serikat. Namun, insidensi ini mungkin bervariasi antar negara dan populasi. 

Misalnya, beberapa populasi dengan tingkat konsanguinitas yang lebih tinggi (perkawinan 

antara individu yang berkerabat) mungkin memiliki insidensi SCID yang lebih tinggi karena 

peningkatan frekuensi alel resesif. 

     Dari sudut pandang fisiologis, insidensi SCID mencerminkan frekuensi mutasi genetik yang 

mengganggu perkembangan dan fungsi sistem imun. Mutasi ini paling sering terjadi pada gen 

yang terlibat dalam perkembangan sel T, seperti gen yang mengkode berbagai rantai reseptor 

sel T, enzim rekombinan, atau sitokin dan reseptornya. Mutasi pada gen yang terlibat dalam 

perkembangan sel B dan sel Natural Killer (NK) juga dapat menyebabkan SCID. 

     Pengenalan skrining bayi baru lahir untuk SCID di banyak negara telah meningkatkan 

identifikasi kasus dan memberikan perkiraan insidensi yang lebih akurat. Skrining ini biasanya 

melibatkan kuantifikasi lingkaran rekombinasi reseptor sel T (TREC) dalam sampel darah 

bercak yang diambil segera setelah lahir. TREC adalah produk sampingan dari rekombinasi 

gen reseptor sel T dan berfungsi sebagai penanda untuk keberadaan sel T yang baru 

berkembang. Kadar TREC yang sangat rendah menunjukkan perkembangan sel T yang 

terganggu, ciri khas SCID. 

     Pemahaman tentang insidensi SCID penting dari perspektif fisiologis karena beberapa 

alasan. Pertama, ini membantu menginformasikan kebijakan kesehatan masyarakat, seperti 

implementasi program skrining bayi baru lahir. Deteksi dini SCID sangat penting karena 

memungkinkan intervensi sebelum terjadinya infeksi yang mengancam jiwa. Kedua, data 

insidensi membantu mengarahkan penelitian ke area yang paling membutuhkan, seperti 
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pengembangan pendekatan terapeutik baru. Akhirnya, memahami insidensi SCID memberikan 

wawasan tentang beban penyakit ini pada sistem perawatan kesehatan dan masyarakat secara 

keseluruhan. 5 

 

Faktor risiko 

       Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah kelainan genetik yang ditandai 

dengan perkembangan dan fungsi sistem imun yang sangat terganggu. Dari perspektif 

fisiologis, penting untuk memahami faktor risiko yang terkait dengan penyakit ini. 

1. Riwayat keluarga 

   Faktor risiko paling signifikan untuk SCID adalah riwayat keluarga dengan penyakit ini. 

Sebagian besar bentuk SCID diwariskan dengan pola autosomal resesif, yang berarti bahwa 

seorang anak harus mewarisi satu salinan gen yang termutasi dari masing-masing orang tua 

untuk terkena dampak penyakit. Jika seorang anak didiagnosis dengan SCID, ada kemungkinan 

25% bahwa saudara kandung akan terkena dampak juga. SCID terkait-X, di sisi lain, 

diwariskan melalui kromosom X dan hampir secara eksklusif mempengaruhi anak laki-laki.6 

2. Konsanguinitas 

   Perkawinan konsanguin, atau perkawinan antara individu yang berkerabat, meningkatkan 

risiko kelainan genetik resesif, termasuk SCID. Ini karena individu yang terkait lebih 

cenderung membawa alel resesif yang sama. Dalam populasi dengan tingkat konsanguinitas 

yang lebih tinggi, insidensi SCID mungkin lebih tinggi. 

3. Jenis kelamin 

   SCID terkait-X, yang menyumbang sekitar 20% dari semua kasus SCID, hampir secara 

eksklusif mempengaruhi laki-laki. Ini karena laki-laki hanya memiliki satu kromosom X, 

sehingga satu salinan gen yang termutasi sudah cukup untuk menyebabkan penyakit. 

Perempuan, yang memiliki dua kromosom X, biasanya hanya menjadi pembawa untuk bentuk 

SCID terkait-X. 

4. Ras dan etnis 

   Prevalensi tipe SCID tertentu dapat bervariasi antar kelompok ras dan etnis. Misalnya, 

defisiensi adenosin deaminase (ADA), salah satu bentuk SCID yang paling umum, lebih sering 

terjadi pada individu keturunan Hispanik. Namun, secara keseluruhan, SCID memengaruhi 

individu dari semua latar belakang ras dan etnis. 

     Dari sudut pandang fisiologis, penting untuk dicatat bahwa tidak ada faktor risiko 

lingkungan atau perilaku yang diketahui untuk SCID. Gangguan ini semata-mata disebabkan 

oleh mutasi genetik yang mengganggu perkembangan dan fungsi sel-sel imun. Namun, deteksi 

dini melalui skrining bayi baru lahir dan kesadaran akan riwayat keluarga dapat memungkinkan 

intervensi dini, yang secara signifikan meningkatkan hasil untuk individu yang terkena 

dampak. 

     Pemahaman tentang faktor risiko SCID juga penting untuk konseling genetik. Individu 

dengan riwayat keluarga SCID atau dari populasi dengan insidensi SCID yang lebih tinggi 

mungkin ingin mencari konseling sebelum memiliki anak untuk memahami risiko bagi 

keturunan mereka. 

 

Patofisiologi SCID 

      Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah sekelompok gangguan genetik yang 

ditandai dengan perkembangan dan fungsi sistem imun yang sangat terganggu. Dari perspektif 

fisiologis, penting untuk memahami mekanisme yang mendasari yang mengarah pada fenotipe 

imunodefisiensi yang parah ini. 
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1. Gangguan perkembangan sel T 

   Ciri khas SCID adalah ketidakhadiran atau disfungsi yang parah dari sel T. Sel T merupakan 

komponen kunci dari sistem imun adaptif dan memainkan peran penting dalam koordinasi 

respons imun. Pada SCID, mutasi genetik mengganggu perkembangan sel T, yang biasanya 

terjadi di timus. Mutasi ini dapat mempengaruhi berbagai aspek perkembangan sel T, termasuk 

pembentukan reseptor sel T, pensinyalan sel, atau kelangsungan hidup sel. 

2. Gangguan perkembangan sel B 

   Meskipun tidak terjadi pada semua jenis SCID, banyak bentuk penyakit ini juga ditandai 

dengan gangguan perkembangan dan fungsi sel B. Sel B bertanggung jawab untuk produksi 

antibodi, yang penting untuk melawan infeksi. Pada beberapa jenis SCID, perkembangan sel 

B terganggu karena ketiadaan sel T, yang normalnya menyediakan sinyal penting untuk 

pematangan sel B. Dalam kasus lain, mutasi genetik secara langsung mempengaruhi 

perkembangan sel B. 

3. Gangguan fungsi sel Natural Killer (NK) 

   Sel NK adalah komponen kunci dari sistem imun bawaan dan memainkan peran penting 

dalam respons antivirus dan antitumor. Pada beberapa jenis SCID, fungsi sel NK juga 

terganggu. Ini dapat terjadi karena mutasi pada gen yang terlibat dalam perkembangan atau 

fungsi sel NK, atau sebagai konsekuensi sekunder dari gangguan sel T dan B. 

4. Kerentanan terhadap infeksi 

   Konsekuensi fisiologis utama dari gangguan perkembangan dan fungsi sel imun pada SCID 

adalah kerentanan yang ekstrem terhadap infeksi. Tanpa sel T, B, dan NK yang berfungsi, 

individu dengan SCID tidak dapat menimbulkan respons imun yang efektif terhadap patogen. 

Bahkan infeksi yang biasanya jinak dapat menjadi mengancam jiwa. Infeksi oportunistik oleh 

organisme yang biasanya tidak patogenik juga umum terjadi. 

5. Disregulasi imun 

   Selain meningkatkan kerentanan terhadap infeksi, disfungsi sistem imun pada SCID juga 

dapat menyebabkan disregulasi imun. Ini dapat bermanifestasi sebagai penyakit autoimun, di 

mana sistem imun secara keliru menyerang jaringan tubuh sendiri. Fenomena ini mungkin 

terkait dengan perkembangan dan regulasi sel T yang abnormal. 

6. Komplikasi sistemik 

   Disfungsi imun yang parah pada SCID dapat menyebabkan berbagai komplikasi sistemik. 

Misalnya, kegagalan tumbuh kembang sering terjadi karena infeksi kronis dan malabsorpsi. 

Komplikasi paru, seperti pneumonia interstisial, juga dapat terjadi. Selain itu, individu dengan 

SCID berisiko tinggi mengalami keganasan, terutama limfoma. 6 

     Dari sudut pandang fisiologis, SCID menyoroti peran penting sistem imun dalam menjaga 

homeostasis tubuh dan melindungi terhadap penyakit. Gangguan pada perkembangan dan 

fungsi sel imun, meskipun jarang terjadi, dapat memiliki konsekuensi yang menghancurkan 

bagi kesehatan dan kesejahteraan individu yang terkena dampak. 6 

      Pemahaman tentang patofisiologi SCID juga penting untuk pengembangan pendekatan 

terapeutik yang ditargetkan. Misalnya, pengetahuan tentang defek genetik yang mendasari 

SCID tertentu telah menginformasikan pengembangan terapi gen. Demikian pula, wawasan 

tentang peran sel T, B, dan NK dalam imunodefisiensi telah memandu penyempurnaan 

protokol transplantasi sel induk hematopoietik. 6 

 

Potensi Dampak SCID   

     Severe Combined Immunodeficiency (SCID) adalah kelompok gangguan genetik yang 

ditandai dengan gangguan perkembangan dan fungsi sistem imun yang parah. Dari perspektif 

fisiologis, penyakit ini dapat memiliki berbagai dampak yang signifikan pada individu yang 

terkena, keluarga mereka, dan sistem perawatan kesehatan secara lebih luas.7 
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1. Morbiditas dan mortalitas 

   Dampak paling langsung dari SCID adalah peningkatan risiko morbiditas dan mortalitas yang 

terkait dengan infeksi. Tanpa sistem imun yang berfungsi, bahkan infeksi yang biasanya ringan 

dapat menjadi mengancam jiwa. Sebelum ketersediaan pengobatan modern, SCID hampir 

selalu berakibat fatal dalam dua tahun pertama kehidupan. Meskipun hasil telah meningkat 

secara dramatis dengan pengobatan dini, individu dengan SCID tetap memiliki risiko tinggi 

komplikasi terkait infeksi sepanjang hidup mereka. 

2. Kualitas hidup 

   Penyakit kronis dan rawat inap yang sering terjadi yang terkait dengan SCID dapat secara 

signifikan mempengaruhi kualitas hidup individu yang terkena dampak. Banyak anak dengan 

SCID mengalami keterlambatan perkembangan karena rawat inap yang berkepanjangan dan 

pembatasan aktivitas. Komplikasi jangka panjang, seperti penyakit paru kronis, juga dapat 

mempengaruhi fungsi dan kesejahteraan. Selain itu, prosedur medis yang sering dan kadang-

kadang invasif, seperti transplantasi sel induk hematopoietik, dapat memberikan beban fisik 

dan emosional yang substansial. 

3. Dampak psikososial 

   Diagnosis SCID dapat memiliki dampak psikososial yang mendalam pada individu yang 

terkena dampak dan keluarga mereka. Stres dan kecemasan yang terkait dengan mengelola 

kondisi yang mengancam jiwa dapat mempengaruhi kesehatan mental dan dinamika hubungan. 

Isolasi sosial, baik karena rawat inap atau kebutuhan untuk melindungi terhadap infeksi, juga 

dapat berkontribusi pada tantangan psikososial. Selain itu, beban keuangan perawatan medis 

yang ekstensif dapat memberikan tekanan yang signifikan pada keluarga. 

4. Implikasi genetik 

   Karena SCID adalah gangguan genetik, diagnosisnya berimplikasi penting bagi anggota 

keluarga. Saudara kandung individu yang terkena SCID mungkin juga terkena, terutama jika 

gangguan tersebut diwariskan secara autosomal resesif. Ini menyoroti pentingnya skrining bayi 

baru lahir dan konseling genetik. Anggota keluarga mungkin juga diminta untuk menjalani 

pengujian untuk menentukan kesesuaian mereka sebagai donor untuk transplantasi sel induk 

hematopoietik, yang dapat memunculkan pertimbangan etis dan emosional yang kompleks. 

5. Beban pada sistem perawatan kesehatan 

   Penatalaksanaan SCID memerlukan perawatan medis yang ekstensif dan khusus, yang dapat 

memberikan beban yang signifikan pada sistem perawatan kesehatan. Prosedur seperti 

transplantasi sel induk hematopoietik memerlukan sumber daya yang substansial dan keahlian 

khusus. Individu dengan SCID juga sering memerlukan perawatan oleh berbagai spesialis, 

termasuk imunolog, hematolog, dan spesialis penyakit menular. Kebutuhan akan tindak lanjut 

seumur hidup dan pemantauan komplikasi jangka panjang semakin menambah beban ini. 

6. Implikasi penelitian dan kebijakan 

   Meskipun langka, SCID memiliki implikasi yang signifikan untuk penelitian biomedis dan 

kebijakan kesehatan masyarakat. Penelitian tentang SCID telah memperdalam pemahaman kita 

tentang perkembangan dan regulasi sistem imun, dengan implikasi yang melampaui penyakit 

itu sendiri. Selain itu, keberhasilan skrining bayi baru lahir untuk SCID telah menjadi model 

untuk perluasan skrining bayi baru lahir ke gangguan lainnya. Pengalaman dengan 

transplantasi sel induk hematopoietik dan terapi gen untuk SCID juga memberikan wawasan 

berharga untuk penatalaksanaan gangguan imun lainnya. 7 

     Dari sudut pandang fisiologis, potensi dampak SCID mencerminkan peran sentral sistem 

imun dalam kesehatan dan penyakit manusia. Gangguan pada perkembangan dan fungsi sistem 

imun, meskipun jarang terjadi, dapat memiliki konsekuensi yang mendalam dan beragam. 

Dengan memahami dampak ini, ahli fisiologi dapat berkontribusi pada pengembangan 
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pendekatan pencegahan, skrining, dan pengobatan yang lebih baik, serta memajukan 

pemahaman kita tentang imunologi secara lebih umum. 7 

 

Dampak SCID 

      Dari perspektif fisiologis, dampak SCID sangat luas dan mendalam, mempengaruhi tidak 

hanya individu yang terkena dampak tetapi juga keluarga mereka dan sistem perawatan 

kesehatan secara keseluruhan.8 

1. Kerentanan terhadap infeksi 

   Dampak fisiologis yang paling langsung dari SCID adalah kerentanan yang ekstrem terhadap 

infeksi. Tanpa sistem imun yang berfungsi, individu dengan SCID tidak dapat menimbulkan 

respons imun yang efektif terhadap patogen. Bahkan infeksi yang biasanya ringan dapat dengan 

cepat menjadi mengancam jiwa. Infeksi oportunistik oleh organisme yang biasanya tidak 

patogenik juga umum terjadi. Kerentanan ini mengarah pada morbiditas dan mortalitas yang 

signifikan, dengan banyak anak yang tidak terdiagnosis meninggal karena infeksi dalam tahun-

tahun pertama kehidupan. 

2. Gangguan pertumbuhan dan perkembangan 

   Infeksi berulang dan respons inflamasi yang terkait dapat secara signifikan mengganggu 

pertumbuhan dan perkembangan normal pada anak-anak dengan SCID. Malnutrisi sering 

terjadi karena kombinasi asupan oral yang buruk, malabsorpsi, dan peningkatan kebutuhan 

metabolisme. Rawat inap yang sering dan berkepanjangan juga dapat mengganggu tonggak 

perkembangan normal. Akibatnya, banyak anak dengan SCID mengalami kegagalan 

pertumbuhan dan keterlambatan perkembangan. 

3. Komplikasi terkait pengobatan 

   Meskipun kemajuan dalam penatalaksanaan SCID, seperti transplantasi sel induk 

hematopoietik dan terapi gen, telah secara dramatis meningkatkan kelangsungan hidup, 

pengobatan ini sendiri dapat memiliki dampak fisiologis yang signifikan. Misalnya, 

transplantasi sel induk dikaitkan dengan risiko penyakit tuan rumah-versus-grafting (GVHD), 

di mana sel imun dari donor menyerang jaringan penerima. Kemoterapi atau persiapan kondisi 

pra-transplantasi juga dapat menyebabkan toksisitas signifikan. Komplikasi jangka panjang, 

seperti disfungsi endokrin dan keganasan sekunder, juga merupakan perhatian yang signifikan. 

4. Dampak pada sistem organ lain 

   Meskipun dampak SCID paling jelas terlihat pada sistem imun, penyakit ini juga dapat 

mempengaruhi fungsi sistem organ lain. Misalnya, infeksi paru berulang dapat menyebabkan 

penyakit paru kronis dan gangguan pernapasan. Keterlibatan gastrointestinal, termasuk diare 

kronis dan malabsorpsi, sering terjadi dan dapat menyebabkan gangguan nutrisi yang 

signifikan. Sistem organ lain, seperti hati dan ginjal, juga dapat terpengaruh, baik karena infeksi 

atau sebagai komplikasi pengobatan. 

5. Dampak pada sistem imun setelah pengobatan 

   Bahkan setelah pengobatan yang berhasil untuk SCID, seperti transplantasi sel induk 

hematopoietik, banyak individu akan terus mengalami beberapa tingkat gangguan imun. 

Pemulihan fungsi imun mungkin tidak lengkap, dan individu mungkin tetap rentan terhadap 

infeksi tertentu. Selain itu, beberapa bentuk SCID dikaitkan dengan disregulasi imun yang 

berkelanjutan, yang dapat bermanifestasi sebagai penyakit autoimun atau limfoproliferasi. 

Pemantauan jangka panjang dan perawatan suportif seringkali diperlukan. 

6. Wawasan tentang fisiologi sistem imun 

   Dari perspektif penelitian, studi tentang SCID telah memberikan wawasan penting tentang 

perkembangan dan regulasi sistem imun. Identifikasi gen yang terlibat dalam SCID telah 

mengungkap jalur molekuler kunci yang mengatur pematangan dan fungsi sel imun. Misalnya, 

penemuan mutasi pada gen yang mengkode rantai gamma umum reseptor sitokin interleukine-
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2 (IL-2) pada SCID X-linked menyoroti peran vital pensinyalan sitokin dalam perkembangan 

limfosit. Wawasan ini tidak hanya relevan untuk memahami SCID, tetapi juga untuk imunologi 

secara lebih luas. 8 

     SCID mencerminkan peran sentral sistem imun dalam menjaga kesehatan dan homeostasis. 

Gangguan perkembangan dan fungsi sel imun, meskipun jarang terjadi, dapat memiliki 

konsekuensi mendalam yang meluas ke berbagai sistem organ. Melalui studi tentang SCID, 

ahli fisiologi tidak hanya mendapatkan pemahaman yang lebih dalam tentang mekanisme 

penyakit ini, tetapi juga wawasan berharga tentang fungsi imun normal. 8 

 
Gambar 1. SCID dan Intervensi 

 

     Dampak SCID sangat luas dan mendalam, mencakup kerentanan terhadap infeksi, 

gangguan pertumbuhan dan perkembangan, komplikasi terkait pengobatan, dan efek pada 

berbagai sistem organ. Studi tentang penyakit ini juga telah memperdalam pemahaman kita 

tentang fisiologi sistem imun. Dengan terus meneliti dampak fisiologis SCID, ahli fisiologi 

dapat berkontribusi pada pengembangan pendekatan terapeutik yang lebih baik dan 

memajukan pengetahuan tentang imunologi manusia. 8 

 

Tata Kelola 

      Penatalaksanaan Severe Combined Immunodeficiency (SCID) memerlukan pendekatan 

multidisiplin yang melibatkan ahli imunologi, hematologi, transplantasi, dan spesialis lainnya. 

Dari perspektif fisiologis, tujuan utama penatalaksanaan adalah mengembalikan fungsi imun 

yang efektif sambil meminimalkan komplikasi terkait penyakit dan pengobatan.9,10,11 

1. Diagnosis dini 

   Langkah pertama dalam penatalaksanaan SCID adalah diagnosis dini. Pengenalan skrining 

bayi baru lahir untuk SCID menggunakan pengujian TREC (T-cell receptor excision circles) 

telah memungkinkan identifikasi bayi yang terkena dampak sebelum timbulnya infeksi yang 

mengancam jiwa. Diagnosis dini sangat penting karena memungkinkan intervensi segera, yang 

secara signifikan meningkatkan hasil. 9,10,11 

2. Pencegahan dan pengobatan infeksi 

   Mengingat kerentanan yang ekstrem terhadap infeksi pada SCID, langkah-langkah untuk 

mencegah dan mengobati infeksi sangat penting. Ini meliputi isolasi perlindungan, yang 

bertujuan untuk meminimalkan paparan patogen, serta profilaksis antimikroba. Imunoglobulin 

intravena (IVIG) sering diberikan untuk memberikan antibodi pasif. Infeksi aktif harus diobati 

dengan agresif dengan terapi antimikroba spektrum luas. 
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3. Transplantasi sel induk hematopoietik (HSCT) 

   Batu penjuru penatalaksanaan SCID adalah transplantasi sel induk hematopoietik (HSCT). 

Ini melibatkan infus sel induk dari donor yang cocok, yang kemudian tumbuh dan memulihkan 

populasi sel imun yang berfungsi. Saudara kandung HLA-identik adalah donor pilihan, tetapi 

donor yang tidak berhubungan atau sel induk darah tali pusat juga dapat digunakan. 

Keberhasilan HSCT bergantung pada jenis SCID, usia saat transplantasi, dan status infeksi. 

Hasil terbaik terlihat pada bayi yang ditransplantasikan sebelum usia 3,5 bulan dan tanpa 

infeksi aktif. 

4. Terapi gen 

   Untuk beberapa bentuk SCID, terapi gen muncul sebagai pendekatan terapeutik yang 

menjanjikan. Ini melibatkan koreksi gen yang rusak dalam sel induk hematopoietik pasien 

menggunakan vektor virus, diikuti dengan infus kembali sel yang dimodifikasi. Keberhasilan 

awal telah terlihat pada SCID defisiensi adenosine deaminase (ADA) dan beberapa bentuk 

SCID lainnya. Namun, tantangan tetap ada, termasuk risiko mutagenesis sisipan dan respons 

imun terhadap vektor virus. 

5. Perawatan suportif 

   Perawatan suportif yang komprehensif sangat penting dalam penatalaksanaan SCID. Ini 

termasuk dukungan nutrisi, sering melalui pemberian makan enteral atau parenteral, untuk 

mengatasi malnutrisi dan mendukung pertumbuhan. Dukungan pernapasan, termasuk oksigen 

tambahan dan ventilasi mekanis, mungkin diperlukan dalam kasus infeksi pernapasan yang 

parah. Manajemen nyeri dan perawatan paliatif juga merupakan aspek penting dari perawatan 

suportif. 

6. Tindak lanjut jangka panjang 

   Bahkan setelah pengobatan yang berhasil untuk SCID, tindak lanjut jangka panjang sangat 

penting. Banyak individu akan terus memiliki beberapa tingkat gangguan imun dan mungkin 

memerlukan terapi penggantian imunoglobulin yang berkelanjutan. Skrining rutin untuk 

komplikasi terkait pengobatan, seperti GVHD kronis, disfungsi endokrin, dan keganasan 

sekunder, juga merupakan bagian penting dari perawatan jangka panjang. Dukungan 

psikososial untuk individu yang terkena dampak dan keluarga mereka juga sangat penting. 

9,10,11 

     Dari perspektif fisiologis, penatalaksanaan SCID berfokus pada pemulihan fungsi imun 

sambil mengelola komplikasi terkait penyakit dan pengobatan. Ini memerlukan pemahaman 

yang mendalam tentang perkembangan dan regulasi sistem imun, serta pengetahuan tentang 

potensi manfaat dan risiko intervensi terapeutik.12,13,14 

     Kemajuan dalam penatalaksanaan SCID, terutama introduksi skrining bayi baru lahir dan 

perbaikan protokol HSCT, telah menyebabkan peningkatan dramatis dalam kelangsungan 

hidup. Namun, banyak tantangan yang masih ada. Ini termasuk mengoptimalkan strategi 

kondisi pra-transplantasi, meminimalkan komplikasi terkait pengobatan, dan mengembangkan 

pendekatan terapi gen yang lebih aman dan lebih efektif. 12,13,14 

     Penatalaksanaan SCID memerlukan pendekatan multidisiplin yang berpusat pada 

pemulihan fungsi imun. Sebagai ahli fisiologi, pemahaman kita tentang mekanisme yang 

mendasari SCID dan potensi manfaat serta batasan intervensi terapeutik sangat penting untuk 

meningkatkan hasil bagi individu yang terkena dampak. Dengan kemajuan lebih lanjut dalam 

pemahaman dan penatalaksanaan SCID, kita dapat berharap untuk semakin meningkatkan 

kualitas hidup bagi mereka yang hidup dengan kondisi yang menantang ini. 12,13,14 

 

Diskusi 

     Severe Combined Immunodeficiency (SCID) mewakili sekelompok gangguan genetik yang 

secara mendalam mempengaruhi perkembangan dan fungsi sistem imun. Mempelajari SCID 
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dari perspektif fisiologis tidak hanya memberikan wawasan penting tentang patogenesis 

penyakit ini, tetapi juga berkontribusi pada pemahaman kita yang lebih luas tentang imunologi 

manusia.15,16,17 

     Salah satu tema sentral yang muncul dari studi SCID adalah peran krusial sel T dalam 

pengembangan dan regulasi respons imun. Hampir semua bentuk SCID ditandai dengan 

ketiadaan atau disfungsi sel T yang parah, menyoroti sentralitas mereka dalam imunitas adaptif. 

Sel T tidak hanya penting untuk respons imun yang diperantarai sel, tetapi juga memainkan 

peran kunci dalam mengatur fungsi sel B dan produksi antibodi. Studi tentang SCID telah 

mengungkapkan banyak jalur molekuler dan selular yang mengatur perkembangan dan fungsi 

sel T, dari pensinyalan reseptor sel T hingga pensinyalan sitokin. 15,16,17 

     Selain itu, SCID menyoroti interaksi yang rumit antara sistem imun bawaan dan adaptif. 

Sementara sebagian besar penelitian tentang SCID berfokus pada sel T dan B, peran sel imun 

bawaan, seperti sel Natural Killer (NK) dan sel penyaji antigen, semakin diakui. Misalnya, 

beberapa bentuk SCID dikaitkan dengan disfungsi sel NK, menunjukkan peran mereka dalam 

pertahanan antivirus dan pengawasan imun. Pemahaman tentang interaksi antara lengan 

bawaan dan adaptif sistem imun tidak hanya relevan untuk SCID, tetapi juga untuk imunologi 

secara lebih luas. 

     Penatalaksanaan SCID juga memberikan wawasan berharga tentang potensi dan tantangan 

intervensi imunoterapeutik. Transplantasi sel induk hematopoietik (HSCT) telah menjadi 

pengobatan pilihan untuk SCID selama beberapa dekade, dan keberhasilan dan kegagalannya 

telah banyak mengajarkan tentang biologi transplantasi dan rekonstruksi imun. Misalnya, studi 

tentang SCID telah memperjelas peran kondisi pra-transplantasi, pentingnya kesesuaian HLA, 

dan potensi risiko penyakit tuan rumah-versus-graft (GVHD). Wawasan ini tidak hanya relevan 

untuk SCID, tetapi juga untuk penatalaksanaan berbagai gangguan hematologis dan 

imunologis lainnya. 

     Terapi gen juga muncul sebagai pendekatan yang menjanjikan untuk SCID, dengan potensi 

untuk menawarkan penyembuhan permanen. Keberhasilan awal terapi gen untuk SCID 

defisiensi adenosine deaminase (ADA) dan SCID terkait-X menunjukkan potensi pendekatan 

ini. Namun, tantangan juga telah terungkap, seperti risiko mutagenesis sisipan dan respons 

imun terhadap vektor virus. Pengalaman dengan terapi gen untuk SCID memberikan pelajaran 

berharga yang relevan dengan penerapan terapi gen yang lebih luas untuk berbagai kondisi. 

     Meskipun kemajuan dalam pemahaman dan penatalaksanaan SCID telah cukup besar, 

banyak pertanyaan dan tantangan yang masih ada. Misalnya, mekanisme molekuler yang tepat 

yang mendasari beberapa bentuk SCID tetap tidak diketahui, dan variabilitas fenotipik bahkan 

di antara individu dengan mutasi genetik yang sama menunjukkan kompleksitas dan 

redundansi jalur perkembangan imun. Selain itu, meskipun hasil HSCT telah meningkat secara 

dramatis, komplikasi seperti GVHD, kegagalan cangkok, dan rekonstituisi imun yang tertunda 

terus menjadi masalah signifikan. Pengembangan lebih lanjut dari protokol kondisi pra-

transplantasi dan strategi profilaksis GVHD diperlukan untuk lebih meningkatkan hasil. 15,16,17 

     Terapi gen, sementara menjanjikan, juga menghadapi tantangan yang signifikan. Ini 

termasuk tidak hanya keamanan dan keefektifan vektor gen, tetapi juga biaya dan aksesibilitas 

terapi tersebut. Pengembangan vektor gen yang lebih aman dan lebih efisien, serta 

penyempurnaan protokol manufaktur dan pengiriman, akan sangat penting untuk mewujudkan 

potensi penuh dari pendekatan ini. 15,16,17 

     Dari perspektif penelitian, SCID tetap menjadi model yang berharga untuk mempelajari 

perkembangan dan regulasi sistem imun. Penemuan bentuk SCID baru dan gen terkait terus 

memberikan wawasan baru tentang jalur pensinyalan imun dan interaksi sel. Misalnya, 

identifikasi baru-baru ini dari SCID yang disebabkan oleh mutasi dalam gen yang mengkode 

protein rem-1 mengungkapkan peran baru pensinyalan G-protein dalam perkembangan 
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limfosit. Eksplorasi lebih lanjut tentang dasar molekuler SCID berjanji untuk mengungkap 

kerumitan yang semakin besar dari biologi imun. 15,16,17 

     Pada saat yang sama, penatalaksanaan klinis SCID memberikan peluang unik untuk menilai 

aplikasi dunia nyata dari konsep imunologi dasar. Misalnya, pemantauan hasil jangka panjang 

setelah HSCT atau terapi gen dapat memberikan wawasan tentang dinamika reconstitusi imun 

dan pemeliharaan toleransi. Demikian pula, investigasi respons imun terhadap vaksinasi pada 

individu dengan SCID setelah transplantasi dapat menginformasikan pemahaman kita tentang 

pengembangan memori imunologis.18 

     Sebagai kesimpulan, SCID mewakili kelompok gangguan yang menantang dan kompleks 

yang telah lama menjadi fokus penelitian imunologis dan klinis yang intens. Dari perspektif 

fisiologis, studi tentang SCID telah secara signifikan memajukan pemahaman kita tentang 

perkembangan dan regulasi sistem imun, sambil menunjukkan potensi dan tantangan intervensi 

imunoterapeutik. Meskipun kemajuan yang cukup besar telah dicapai, banyak pertanyaan dan 

peluang yang masih ada. Dengan penelitian lebih lanjut dan dialog berkelanjutan antara 

ilmuwan dasar dan dokter klinis, kita dapat berharap untuk terus mengungkap misteri SCID 

dan memanfaatkan wawasan ini untuk meningkatkan hasil bagi individu yang terkena dampak 

dan populasi yang lebih luas. 

 

Kesimpulan 

      Severe Combined Immunodeficiency (SCID) mewakili sekelompok gangguan genetik 

yang memberikan wawasan berharga tentang perkembangan dan fungsi sistem imun manusia. 

Dari perspektif fisiologis, studi tentang SCID telah secara signifikan memajukan pemahaman 

kita tentang biologi imun, sambil menyoroti potensi dan tantangan intervensi imunoterapeutik. 

19,20 

     Beberapa poin kunci yang dapat disimpulkan dari pembahasan kita tentang SCID meliputi: 

1. SCID menyoroti peran sentral sel T dalam imunitas adaptif dan regulasi respons imun 

secara keseluruhan. Ketiadaan atau disfungsi sel T yang parah adalah ciri khas hampir 

semua bentuk SCID. 

2. Studi tentang SCID mengungkapkan kompleksitas jalur molekuler dan selular yang 

mengatur perkembangan dan fungsi sel imun, dari pensinyalan reseptor sel T hingga 

pensinyalan sitokin. 

3. SCID menggambarkan interaksi yang rumit antara lengan bawaan dan adaptif dari sistem 

imun, dengan peran yang semakin diakui dari sel imun bawaan seperti sel Natural Killer 

(NK). 

4. Penatalaksanaan SCID, terutama melalui transplantasi sel induk hematopoietik (HSCT) 

dan terapi gen, memberikan wawasan berharga tentang potensi dan tantangan intervensi 

imunoterapeutik. 

5. Meskipun kemajuan yang signifikan telah dicapai dalam pemahaman dan penatalaksanaan 

SCID, banyak pertanyaan dan tantangan yang masih ada, termasuk variabilitas fenotipik, 

komplikasi terkait pengobatan, dan pengembangan lebih lanjut dari pendekatan terapi gen. 

6. SCID tetap menjadi model yang berharga untuk mempelajari imunologi dasar, dengan 

penemuan bentuk dan gen SCID baru yang terus memberikan wawasan baru tentang 

biologi imun. 

7. Penatalaksanaan klinis SCID memberikan peluang unik untuk menilai aplikasi dunia nyata 

dari konsep imunologi dasar, seperti dinamika reconstitusi imun dan pengembangan 

memori imunologis. 19,20 

      SCID mewakili bidang penelitian yang menantang dan bermanfaat yang berada di 

persimpangan imunologi dasar dan kedokteran klinis. Dengan terus menggali dasar fisiologis 

SCID dan menerjemahkan wawasan ini ke dalam praktik klinis, kita dapat berharap untuk 
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meningkatkan hasil dan kualitas hidup bagi individu yang terkena dampak, sambil memajukan 

pemahaman kita tentang sistem imun manusia. Sebagai ahli fisiologi, kita memiliki peran 

penting dalam upaya ini, berkontribusi pada landasan ilmiah yang diperlukan untuk kemajuan 

masa depan dalam bidang ini.19,20 

 

Gambar 2. Tatalaksana SCID
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