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HUMAN GENOME PROJECT 
 

A. Definisi 

Human Genome Project (HGP) adalah salah satu prestasi 

eksplorasi besar dalam sejarah. Alih-alih eksplorasi luar planet 

atau kosmos, HGP adalah perjalanan penemuan ke dalam yang 

dipimpin oleh tim peneliti internasional yang mencari urutan 

dan memetakan semua gen - dikenal sebagai genom ² pada 

anggota spesies kita, Homo sapiens. Dimulai pada 1 Oktober 

1990 dan selesai pada April 2003, HGP memberi kita 

kemampuan, untuk pertama kalinya, membaca cetak biru 

genetika lengkap untuk membangun manusia secara alami. 

Dengan selesainya HGP, maka kita dapat melakukan 

identifikasi kelainan genetik pada penyakit yang dialami oleh 

manusia. Setidaknya, kita dapat menyelidiki keterlibatan 

genetik dalam mempengaruhi perbahan status kesehatan 

individu. 

 

B. Target 

Tujuan utama HGP pertama kali diartikulasikan pada 

tahun 1988 oleh komite khusus dari U.S. National Academy of 

Sciences dan kemudian diadopsi melalui rangkaian rinci 

rencana lima tahun yang ditulis bersama oleh National 

Institutes of Health and the Department of Energy. 

Kongres mendanai NIH dan DOE untuk memulai 

eksplorasi lebih lanjut dari konsep ini, dan kedua badan 

pemerintah meresmikan kesepakatan dengan menandatangani 

Nota Kesepahaman untuk "coordinate research and technical 

activities related to the human genome". James Watson, 

ditunjuk untuk memimpin komponen NIH, yang dikenal 

dengan kantor Human Genome Research. Tahun berikutnya, 

Kantor tersebut berkembang menjadi National Center for 

Human Genome Research. 
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MATERI GENETIK 

 

Genetika merupakan cabang ilmu dari biologi yang 

mencoba menjelaskan persamaan dan perbedaan sifat yang 

diturunkan pada makhluk hidup. Selain itu, genetika juga 

mencoba menjawab pertanyaan yang berhubungan dengan apa 

yang diturunkan atau diwariskan dari induk kepada turunannya, 

bagaimana mekanisme materi genetika itu diturunkan, dan 

bagaimana peran materi genetika tersebut. 

Materi genetik memegang peranan penting dalam proses 

pewarisan sifat seperti warna kulit, bentuk hidung, atau bahkan 

jenis penyakit yang di miliki seseorang tidak serta-merta hadir di 

dalam tubuh kamu. Materi genetik dari ayah dan ibu akan 

bergabung dalam proses fertilisasi. Oleh karena adanya 

penggabungan materi genetik inilah pada diri seseorang muncul 

karakteristik yang mirip dengan ayah dan karakteristik yang 

mirip dengan ibu. Materi genetik tersebut yaitu kromosom, gen, 

DNA, dan RNA. 

 

A. Kromosom 

Kromosom terdapat di dalam inti sel (nukleus) berupa 

benda-benda halus berbentuk lurus atau bengkok. Nama 

kromosom pertama kali diberikan oleh Waldeyer (1888) 

berasal dari kata khroma artinya warna dan soma artinya 

tubuh. Jadi, kromosom dapat diartikan sebagai badan yang 

mudah menyerap zat warna. Bahan yang menyusun 

kromosom yaitu kromatin sehingga sering disebut benang 

kromatin. 
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CHROMOSOMAL ABERRATION 

 

Kromosom adalah struktur dalam sel yang mengandung 

infomasi genetik. Struktur ini terletak di dalam inti sel dan 

berkumpul membentuk genom. Kromosom pada makhluk hidup 

biasanya ditemukan dalam keadaan berpasang-pasangan, oleh 

karena itu disebut diploid. Kromosom diploid dipertahankan 

dari generasi ke generasi dengan pemebelahan mitosis 

(pembelahan yang menghasilkan dua anak yang bersifat sama 

dengan induknya). Kromosom yang berpasangan (kromosom 

homolog) memiliki bentuk, ukuran, dan komposisi yang sama. 

Dalam sel tubuh manusia yang berinti sel, di dalamnya 

terdapat 46 kromosom atau 23 pasang kromosom yang terdiri 

dari Autosom (kromosom somatis), berjumlah 22 pasang (44 

buah) dan Gonosom (kromosom seks) berjumlah sepasang (2 

buah). Autosom merupakan kromosom yang menentukan 

bentuk tubuh, warna rambut, warna kulit dan lainnya dan tidak 

berhubungan dengan penentuan jenis kelamin. Sedangkan yaitu 

yaitu kromosom yang berhubungan dengan jenis kelamin 

dimana jika sepasang kromosom tersebut X dan X maka berjenis 

kelamin wanita sedangkan jika kromosom tersebut X dan Y maka 

berjenis kelamin laki-laki. 

Kelainan kromosom menjadi salah satu masalah yang 

menjadi perhatian publik dan para ilmuwan pada saat ini. 

Berbagai mutasi yang terjadi pada kromosom menyebabkan 

banyaknya cacat bawaan yang terlihat dan menjadi masalah 

yang tidak dimengerti oleh masyarakat. Kelainan kromosom ini 

dapat diturunkan dari orang tua ataupun terjadi secara de novo  

dan berkontribusi besar terhadap terjadinya cacat lahir pada 

bayi. Kelainan kromosom dapat dianalisis dengan melihat 

karyotype  kromosom. Karyotype kromosom merupakan 

gambaran lengkap dari kromosom pada tahap metafase dari 

suatu sel yang tersusun secara teratur dan merupakan pasangan-
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INHERITANCE PATTERN DAN 

RECURRENT RISK 

 

 

Untuk memahami cara menghitung resiko pewarisan 

penyakit secara berulang, maka perlu mengetahui pola pewarisan 

penyakit dengan genetik berdasarkan hukum mendel atau 

Mendelian Inheritance Pattern. Dengan sangat mudah, informasi 

tentang model pewarisan penyakit tersebut dapat kita temukan 

pada OMIM atau Orphanet. Memang tidak semua penyakit 

genetik mengikuti Hukum Mendel, namun Lebih dari 11,000 sifat 

atau kelainan pada manusia diakibatkan oleh gen tunggal atau 

diturunkan mengikuti hukum Mendel (Mendelian inheritance). 

Walaupun beberapa sifat seperti tinggi badan dan penyakit 

keluarga (familial disorders) seperti diabetes dan hipertensi 

seringkali tidak diturunkan melalui pola yang sederhana. Hal ini 

disebabkan karena keterlibatan gen yang mempengaruhi 

perkembangan fenotif tidak hanya satu gen (monogenik) tetapi 

banyak gen (poligenik). Disebut sifat atau penyakit gen tunggal 

bila disebabkan oleh alel spesifik pada lokus tunggal yang 

terdapat pada satu atau sepasang kromosom homolog. 

Apabila seseorang memiliki sepasang alel identik kondisi 

tersebut disebut homozigot dan disebut heterozigot atau carrier 

apabila mempunyai alel yang berbeda. Sifat atau penyakit yang 

ditentukan oleh gen yang terletak pada autosomal chromosome 

penurunannya disebut autosomal dan apabila gen terletak pada 

sex chromosome (X atau Y) disebut Sex relate deffect. Sedangkan 

ekspresi gen yang menentukan fenotip dibedakan menjadi 

dominan dan resesif. Dominan apabila diekspresikan walaupun 

hanya ada satu kromosom yang membawa alel mutan dan resesif 

apabila diekspresikan jika kedua kedua kromosom homolog 

membawa alel mutan. Sehingga terdapat empat pola dasar pada 
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5 
BIO-INFORMATIKA DALAM 

HUMAN GENOME PROJECT 

 

 

A. OMIM (Online Mendelian Inheritance in Man) 

OMIM adalah ringkasan lengkap dan resmi dari gen 

manusia dan fenotipe genetik yang tersedia secara free dan 

diperbarui setiap hari. Teks lengkap, ikhtisar yang 

direferensikan di OMIM berisi informasi tentang semua 

gangguan mendelian yang diketahui dan lebih dari 15.000 gen. 

OMIM berfokus pada hubungan antara fenotipe dan genotipe. 

Ini diperbarui setiap hari, dan entri berisi banyak tautan ke 

sumber daya genetika lainnya. 

Database ini dimulai pada awal 1960-an oleh Dr. Victor 

A. McKusick sebagai katalog mendelian traits and disorders, 

berjudul Mendelian Inheritance in Man (MIM). Dua belas edisi 

buku MIM diterbitkan antara tahun 1966 dan 1998. Versi 

online, OMIM, dibuat pada tahun 1985 oleh kolaborasi antara 

National Library of Medicine dan the William H. Welch 

Medical Library di Johns Hopkins. Itu dibuat secara umum 

tersedia di internet mulai tahun 1987. Pada tahun 1995, OMIM 

dikembangkan untuk World Wide Web oleh NCBI, National 

Center for Biotechnology Information atau Pusat Informasi 

Bioteknologi Nasional. 

Aplikasi OMIM dapat digunakan dengan memasukan 

alamat website https://www.omim.org/. Setelah masuk, maka 

akan muncul tampilan: 
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6 
PRENATAL DIAGNOSTIK 

 

Prenatal Diagnostik merupakan teknik diagnostik yang 

bertujuan untuk menentukan kondisi fetus yang berada dalam 

rahim sebelum dilahirkan apakah terdapat kelainan genetik 

ataupun kelainan lainnya ataukah tidak (Megawati et al., 2017). 

Penyakit genetik adalah suatu kondisi dimana terjadi kelainan 

pada salah satu hingga beberapa kromosom atau gen. Penyebab 

kelainan pada kromosom atau gen tersebut dapat berupa 

terjadinya perubahan kromosom baik dalam jumlah ataupun dari 

struktur kromosom itu sendiri (Jackson et al., 2018). Dalam 

mengatasi penyakit genetik, sampai saat ini belum ada tindakan 

kuratif yang memadai untuk mengatasinya. Intervensi terhadap 

penyakit genetik pada umumnya dengan pemberian terapi serta 

bersifat suportif dan simptomatik untuk mengurangi gejala klinis. 

Prenatal diagnosis dapat dilakukan melalui dua cara yaitu 

menggunakan metode noninvasif dan invasif. Metode non-invasif standar 

di antaranya dengan mengunakan penanda serum, tes serum dan 

ultrasonografi. Sedangkan metode invasif di antaranya dengan 

pengambilan cairan amnion (amniocentesis) dan biopsi vili korialis 

(CVS/chorionic villus sampling) (Masrie & Baringbing, 2020). 

Dilakukannya Prenatal diagnosis sangat membantu pemeriksaan dalam 

menjelaskan sebab-sebab terjadinya kelainan kongenital selain itu 

hal ini juga berguna terhadap tatalaksana selama kehamilan, 

persalinan dan tatalaksana pada bayi setelah persalinan. 

 

A. Jenis - Jenis Prenatal Diagnosis 

1. Metode Non-Invasif  

NIPT atau Non-Invasive Prenatal Test merupakan 

prosedur diagnosis prenatal yang tidak menimbulkan risiko 

baik pada fetus (janin) maupun maternal (ibu) (Allyse et al., 

2015). Metode non-invasif di antaranya adalah : 
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PENYAKIT THALASEMIA 

 

A. Definisi 

 Thalasemia pertama kali 

ditemukan pada tahun 1925 

ketika Dr. Thomas B. Cooley 

mendeskripsikan 5 anak anak 

dengan anemia berat, 

splenomegali, dan biasanya 

ditemukan abnormal pada 

tulang yang disebut  kelainan 

eritroblastik atau anemia 

Mediterania karena sirkulasi sel 

darah merah dan nukleasi. Pada 

tahun 1932 Whipple dan 

Bradford menciptakan istilah 

thalasemia dari bahasa yunani yaitu thalassa, yang artinya laut 

(laut tengah) untuk mendeskripsikan ini. Beberapa waktu 

kemudian, anemia mikrositik ringan dideskripsikan pada 

keluarga pasien anemia Cooley, dan segera menyadari bahwa 

kelainan ini disebabkanoleh gen abnormal heterozigot. Ketika 

homozigot, dihasilkan anemia Cooley yang berat. 

Thalassemia atau disebut Anemia Mediterania adalah 

penyakit keturunan yang terjadi akibat kurangnya jumlah sel 

darah merah di dalam tubuh manusia sehingga produksi 

hemoglobin menjadi berkurang. Penyakit ini tergolong 

kelainan genetik yang diturunkan. John Koutelekos dan 

Nikolaos Haliasos (2013) menyebutkan bahwa thalasemia 

termasuk dalam salah satu penyakit kronis yang disebabkan 

oleh gangguan hematologi secara genetik yang mengakibatkan 

masalah serius dengan penanganan seumur hidup. 

Seperti John Koutelekos dan Nikolaos Haliasos (2013), 

Onuma Zongrum (2014) sependapat bahwa thalasemia adalah 
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KONSELING GENETIK 

 

 

A. Definisi Konseling Genetik 

National Society of Genetic Counseling (NSGC) menyatakan 

bahwa konseling genetik adalah sebuah proses membantu 

seseorang untuk memahami dan beradaptasi terhadap efek 

medis, psikologis, implikasi keluarga, dan kontribusi genetik 

terhadap suatu penyakit. Proses ini meliputi: 

1. Interpretasi riwayat keluarga dan anamnesa medis untuk 

mengetahui kemungkinan terjadinya penyakitnya atau 

kekambuhan penyakit dalam keluarga. 

2. Mengedukasi tentang pola penurunan penyakit, 

pemeriksaan, menejemen, pencegahan, sumber daya, dan 

penelitian yang berkaitan dengan penyakit. 

Tujuan dari proses konseling genetik adalah untuk 

membantu individu atau keluarga untuk mengetahui dan 

memahami manajemen penyakit, prognosis, dasar genetik dan 

kemungkinan kekambuhan, pilihan perawatan atau 

pemeriksaan genetik dan membantu mereka untuk 

menentukan pilihan sesuai dengan situasi mereka pribadi dan 

keluarga. 

 

B. Komponen Dalam Konseling Genetika 

1. Pengumpulan Informasi 

Penggalian informasi secara sistematis merupakan 

bagian yang sangat diperlukan selama pengkajian riwayat 

keluarga dan penyusunan pedigree. Pengkajian riwayat 

keluarga merupakan bagian integral dari konseling genetik 

karena dapat memberikan dasar untuk membuat diagnosis, 

menetukan risiko, dan mengetahui kebutuhan untuk 
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PROTOKOL KONSELING 

GENETIK PADA ORANG TUA  

DENGAN ANAK THALASEMIA 
 

 

Tahapan ² tahapan Konseling Genetika yang harus 

ditempuh dalam penelitian kali ini  adalah: 

 

A. Tahap Pre-Counselling (Sebelum Konseling) 

Setelah Informed Consent dilakukan pada kunjungan 

sebelumnya, Konselor genetika menghubungi klien yang sudah 

terjadwal dalam daftar kunjungan klinik minimal 2 hari 

sebelumnya, baik secara tertulis maupun melalui telepon 

untuk: 

1. Mengkonfirmasi rencana kunjungan dan memastikan 

bahwa klien akan datang tepat waktu. 

2. Menjelaskan secara rinci rencana kegiatan konseling 

meliputi waktu, tempat, dan jadwal agenda. 

3. Memberikan dukungan emosional untuk menghindari 

kecemasan pra-klinik. 

 

B. Tahap Preparation (Persiapan Konseling) 

1. Periksa, bahwa semua informasi yang diperlukan untuk 

konseling sudah didapatkan. 

2. Mengulas kembali catatan kesehatan yang relevan dengan 

masalah genetika yang dialami oleh klien. 

3. Mendiskusikan kembali kodisi kesehatan klien dengan 

tenaga kesehatan yang relevan. 

4. Menyiapkan informasi yang akan diberikan kepada klien.  
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