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A. Pendahuluan 

Genetika merupakan salah satu aspek penting dalam 

biologi reproduksi dan mikrobiologi. Bab ini akan membahas 

mengenai konsep genetika yang berkaitan dengan reproduksi 

dan peranannya dalam proses kehidupan, yakni mencakup 

prinsip dasar genetika, gangguan genetik dan reproduksi, 

konseling genetik dan reproduksi, serta kemajuan dalam 

genetika reproduksi. 

Prinsip dasar genetika berisi mengenai struktur dan 

fungsi DNA, pola pewarisan Mendelian dan non-Mendelian, 

serta kelainan kromosom dan dampaknya pada reproduksi. 

Penjelasan ini akan memberikan pemahaman dasar mengenai 

bagaimana informasi genetik ditransmisikan dari generasi ke 

generasi. 

Pembahasan mengenai gangguan genetik dan reproduksi 

akan mencakup gangguan dominan autosomal, resesif 

autosomal, X-linked, dan gangguan mitokondria serta 

dampaknya pada reproduksi. Topik ini akan memberikan 

pemahaman mengenai bagaimana gangguan genetik dapat 

mempengaruhi proses reproduksi dan kesehatan keturunan. 

Pentingnya konseling genetik dan reproduksi dibahas 

mulai dari tujuan dan proses konseling genetik, jenis-jenis tes 

genetik yang tersedia untuk calon orangtua, pilihan reproduksi 

yang tersedia bagi pasangan yang berisiko menyampaikan 

KONSEP 
GENETIKA 
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gangguan genetik, serta pertimbangan etis dalam konseling 

genetik dan reproduksi. Topik ini akan membantu calon 

orangtua dalam mengambil keputusan yang tepat terkait 

reproduksi dan kesehatan keturunan. 

Terdapat juga update kemajuan dalam genetika 

reproduksi yang mencakup diagnosis genetik pra-implantasi 

(PGD), genome editing dan peran potensialnya dalam 

kedokteran reproduksi, serta dampak kemajuan dalam 

genetika reproduksi pada masyarakat dan pertimbangan etis. 

Topik ini akan memberikan gambaran mengenai teknologi 

terkini dalam bidang genetika reproduksi dan bagaimana 

teknologi ini dapat membantu pasangan yang menghadapi 

masalah reproduksi. 

 

B. Prinsip Dasar Genetika 

1. Struktur dan Fungsi DNA 

DNA (Asam Deoksiribonukleat) merupakan molekul 

yang menyimpan informasi genetik dalam sel hidup. 

Struktur DNA adalah rantai heliks ganda yang terdiri dari 

nukleotida yang saling berikatan. Setiap nukleotida terdiri 

dari gula deoksiribosa, fosfat, dan basa nitrogen (adenin, 

guanin, sitosin, danin). Pasangan basa nitrogen adenin (A) 

berikatan dengan timin (T), dan guanin (G) berikatan 

dengan sitosin (C). Fungsi DNA adalah mengandung 

informasi genetik makhluk hidup dari satu generasi ke 

generasi selanjutnya (Watson and Crick, 1953). DNA juga 

berperan dalam replikasi, transkripsi, dan translasi. 

Replikasi adalah proses penggandaan DNA dari DNA yang 

telah ada, sehingga masing-masing dari dua sel anak 

mewarisi genom lengkap dari sel induk. Proses transkripsi 

adalah pembentukan molekul RNA dari DNA. Rantai ganda 

DNA diubah menjadi rantai tunggal kemudian hanya satu 

rantai DNA yang akan menjadi molekul RNA. RNA 

kemudian diubah menjadi protein melalui proses translasi. 

Proses replikasi DNA, transkripsi, dan translasi adalah 

bagian fundamental dari dogma sentral biologi molekuler. 
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Proses ini penting untuk perkembangan dan reproduksi 

organisme hidup. Proses-proses ini penting untuk 

perkembangan dan reproduksi organisme hidup, termasuk 

manusia (Guilliam and Yeeles, 2020). 

 

2. Pola Pewarisan Mendelian 

Pola pewarisan Mendelian adalah pola pewarisan 

sifat yang dijelaskan oleh Gregor Mendel berdasarkan 

hukum segreg dan hukum asortasi bebas. Hukum segregasi 

menyatakan bahwa setiap individu memiliki dua alel untuk 

setiap sifat, dan hanya satu alel yang akan diteruskan 

kepada keturunan. Hukum asortasi bebas menyatakan 

bahwa alel dari dua atau lebih sifat yang berbeda akan 

diteruskan secara independen satu sama lain (Ghanizadeh et 

al., 2019; Zhou, 2018). 

Contoh aplikasi pada biologi perkembangan untuk 

pola pewarisan Mendelian adalah dalam studi genetika 

manusia. Dalam studi ini, pola pewarisan Mendelian 

digunakan untuk mempelajari bagaimana sifat-sifat tertentu 

diturunkan dari orang tua ke anak-anak mereka. 

Contohnya, studi tentang penyakit genetik seperti hemofilia, 

talasemia, dan fenilketonuria menggunakan pola pewarisan 

Mendelian untuk memahami bagaimana penyakit-penyakit 

ini diturunkan dari orang tua ke anak-anak mereka 

(Bastarache et al., 2018). 

 

3. Pola Pewarisan non-Mendelian 

Pola pewarisan non-Mendelian adalah pola 

pewarisan sifat yang tidak mengikuti hukum Mendel. 

Beberapa contoh pola pewarisan non-Mendelian meliputi 

kodominansi, di mana dua alel yang berbeda sama-sama 

diekspresikan dalam fenotipe; dominansi tak sempurna, di 

mana fenotipe heterozigot berada di antara fenotipe 

homozigot dominan dan resesif; dan penentuan jenis 

kelamin, di mana alel yang terkait dengan jenis kelamin 

menentukan sifat yang diwariskan (Griffiths et al., 2005). 
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Pola pewarisan non-Mendelian dapat mempengaruhi 

keragaman genetik pada populasi dengan cara 

memperkenalkan variasi genetik baru ke dalam populasi. 

Hal ini dapat terjadi karena pola pewarisan non-Mendelian 

dapat menghasilkan fenotipe yang berbeda dari orang tua, 

sehingga dapat memperkenalkan variasi genetik baru ke 

dalam populasi. Dalam studi genetika evolusi, pola 

pewarisan non-Mendelian digunakan untuk mempelajari 

bagaimana variasi genetik baru dapat mempengaruhi 

keragaman genetik pada populasi (Levis et al., 2019). 

 

C. Kelainan Kromosom dan Dampaknya Pada Reproduksi 

Kelainan kromosom adalah perubahan dalam jumlah 

atau struktur kromosom yang dapat mempengaruhi reproduksi 

dan perkembangan individu. Beberapa contoh kelainan 

kromosom meliputi sindrom Down (trisomi 21), sindrom 

Turner (monosomi X), dan sindrom Klinefelter (XXY). Contoh 

lain dari kelainan kromosom adalah sindrom Edwards atau 

trisomi 18, sindrom Patau atau trisomi 13, dan sindrom Turner 

atau monosomi X. Selain itu, ada juga kelainan kromosom yang 

disebut sebagai marka kromosom, yaitu keberadaan kromosom 

kecil dengan struktur abnormal yang hadir sebagai tambahan 

pada 46 kromosom manusia yang normal. Kelainan kromosom 

dapat menyebabkan gangguan perkembangan, infertilitas, dan 

peningkatan risiko keguguran atau kelahiran prematur 

(Polipalli et al., 2016). 

 

D. Dampak Gangguan Genetik Pada Reproduksi 

1. Gangguan Dominan Autosomal 

Gangguan dominan autosomal terjadi ketika hanya 

satu salinan gen yang terkena gangguan diperlukan untuk 

mengekspresikan kondisi tersebut. Dalam kasus ini, orang 

yang mewarisi gen yang terkena gangguan akan 

mengekspresikan kondisi tersebut. Dampaknya pada 

reproduksi adalah bahwa setiap anak dari orang yang 

mewarisi gen yang terkena gangguan akan memiliki 50% 
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kemungkinan untuk mewarisi kondisi tersebut. 

Achondroplasia adalah contoh kelainan pada bayi terkait 

gangguan dominan autosomal. Achondroplasia adalah 

kelainan pertumbuhan tulang yang menyebabkan 

penderitanya memiliki tubuh yang pendek dan proporsi 

tubuh yang tidak normal. Orang dengan achondroplasia 

memiliki lengan dan kaki yang pendek, kepala yang besar, 

dan jarak antara dahi dan hidung yang pendek. 

Achondroplasia disebabkan oleh mutasi pada gen FGFR3 

dan dapat diturunkan dari orang tua ke anak dengan pola 

pewarisan autosomal dominan (Del Pino et al., 2018).  

 

2. Gangguan Resesif Autosomal 

Gangguan resesif autosomal terjadi ketika dua salinan 

gen yang terkena gangguan diperlukan untuk 

mengekspresikan kondisi tersebut. Orang yang hanya 

memiliki satu salinan gen yang terkena gangguan biasanya 

tidak menunjukkan gejala. Dampaknya pada reproduksi 

adalah bahwa jika kedua orang tua adalah pembawa gen 

yang terkena gangguan, setiap anak mereka akan memiliki 

25% kemungkinan untuk mewarisi kondisi tersebut. Contoh 

kelainan pada bayi terkait gangguan resesif autosomal 

adalah penyakit Tay-Sachs. Tay-Sachs adalah kelainan 

genetik yang menyebabkan kerusakan pada sistem saraf dan 

dapat menyebabkan kematian pada anak-anak. Tay-Sachs 

disebabkan oleh mutasi pada gen HEXA dan diturunkan 

secara resesif autosomal (Deik and Saunders-Pullman, 2014). 

 

3. Gangguan X-linked 

Gangguan X-linked (terpaut kromosom X) terjadi 

ketika gen yang terkena gangguan terletak pada kromosom 

X. Karena perempuan memiliki dua kromosom X dan laki-

laki hanya memiliki satu, gangguan X-linked lebih umum 

pada laki-laki. Contoh kelainan pada bayi terkait gangguan 

X-linked adalah hemofilia, yaitu kelainan pembekuan darah 

yang disebabkan oleh mutasi pada gen yang terletak pada 
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kromosom X. Jika seorang wanita adalah pembawa gen 

yang terkena gangguan, setiap anak laki-lakinya akan 

memiliki 50% kemungkinan untuk mewarisi kondisi 

tersebut (Payer, 2016).   

Beberapa contoh gangguan terpaut kromosom X yang hanya 

mempengaruhi perempuan antara lain: 

a. Carrier dari gen yang terkena gangguan, seperti 

hemofilia, yang hanya mempengaruhi laki-laki. 

Perempuan yang menjadi pembawa gen tersebut tidak 

akan terpengaruh karena memiliki dua kromosom X 

yang dapat menutupi efek dari gen yang terkena 

gangguan. 

b. Gangguan pada gen FOXP2, yang dapat menyebabkan 

gangguan bicara dan bahasa, hanya mempengaruhi 

perempuan karena gen tersebut terletak pada kromosom 

X. 

Kedua contoh di atas menunjukkan bahwa gangguan 

terpaut kromosom X dapat mempengaruhi perempuan 

sebagai pembawa gen, tetapi efek dari gangguan tersebut 

hanya terlihat pada keturunan laki-laki (Payer, 2016). 

 

4. Gangguan Mitokondria 

Gangguan mitokondria terjadi ketika gen yang 

terkena gangguan terletak pada DNA mitokondria. DNA 

mitokondria hanya diwarisi dari ibu, sehingga gangguan 

mitokondria hanya dapat diturunkan oleh ibu. Dampaknya 

pada reproduksi adalah bahwa setiap anak dari seorang ibu 

yang mewarisi gen yang terkena gangguan akan memiliki 

kemungkinan untuk mewarisi kondisi tersebut (Senger et al., 

2016).  

Contoh gangguan pada bayi terkait gangguan mitokondria 

yang hanya dapat diturunkan oleh ibu antara lain: 

a. Sindrom Leigh, yaitu gangguan pada sistem saraf yang 

dapat menyebabkan masalah pada kemampuan motorik 

dan pernapasan. 

b. Ensefalopati mitokondria, yaitu gangguan pada fungsi 
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otak yang dapat menyebabkan masalah pada 

kemampuan motorik, perkembangan, dan kognitif. 

Kedua contoh di atas menunjukkan bahwa gangguan 

mitokondria dapat menyebabkan masalah pada sistem saraf 

dan otak, yang dapat mempengaruhi kemampuan motorik, 

perkembangan, dan kognitif pada bayi (Senger et al., 2016). 

 

E. Konseling Genetik Reproduksi 

1. Tujuan dan Proses Konseling Genetik 

Tujuan dari konseling genetik adalah untuk 

membantu individu atau pasangan dalam memahami risiko 

genetik mereka dan memutuskan pilihan reproduksi yang 

tepat. Proses konseling genetik meliputi pengumpulan 

informasi tentang riwayat keluarga, pemeriksaan fisik, dan 

tes genetik untuk menentukan risiko genetik individu atau 

pasangan. Konseling genetik reproduksi juga dapat 

membantu pasangan memahami tentang skrining genetik 

dan premarital serta mempersiapkan diri secara psikologis 

dan emosional untuk menghadapi hasil tes yang mungkin 

mengejutkan Selain itu, konselor genetik juga memberikan 

informasi tentang pilihan reproduksi yang tersedia dan 

membantu individu atau pasangan dalam membuat 

keputusan yang tepat. Konseling genetik reproduksi 

sebaiknya dilakukan sebelum pasangan menikah atau 

sebelum merencanakan kehamilan (Madlensky et al., 2017). 

 

2. Jenis Tes Genetik Untuk Calon Orang Tua 

Jenis-jenis tes genetik yang tersedia untuk calon orang 

tua meliputi tes pranatal, tes pra-implantasi, dan tes 

kariotipe. Tes prenatal adalah tes yang dilakukan selama 

kehamilan untuk mendeteksi kemungkinan adanya kelainan 

genetik pada janin. Tes prenatal dapat dilakukan melalui tes 

darah, tes USG, dan tes amniosentesis. Contoh kelainan 

genetik yang dapat diketahui melalui tes prenatal adalah 

sindrom Down. Tes pra-implantasi adalah tes yang 

dilakukan pada embrio yang dihasilkan melalui teknik 
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fertilisasi in vitro (IVF) sebelum embrio tersebut diimplantasi 

ke dalam rahim. Tes ini bertujuan untuk mendeteksi 

kemungkinan adanya kelainan genetik pada embrio. Contoh 

kelainan genetik yang dapat diketahui melalui tes pra-

implantasi adalah penyakit Tay-Sachs dan achondroplasia. 

Tes kariotipe adalah tes yang dilakukan untuk memeriksa 

jumlah dan struktur kromosom seseorang. Tes ini dilakukan 

dengan mengambil sampel sel tubuh dan memeriksa 

kromosom di dalamnya. Tes kariotipe dapat digunakan 

untuk mendeteksi kemungkinan adanya kelainan genetik 

seperti sindrom Turner dan sindrom Klinefelter. Tes 

kariotipe juga dapat digunakan untuk menentukan jenis 

kelamin seseorang (Lucas-Herald et al., 2016). 

 

3. Alternatif Reproduksi Untuk Orang Tua Dengan Gangguan 

Genetik 

Pilihan reproduksi yang tersedia bagi pasangan yang 

berisiko menyampaikan gangguan genetik meliputi 

pemeriksaan pranatal, penggunaan donor sperma atau telur, 

penggunaan teknologi reproduksi berbantuan, dan adopsi. 

Pemeriksaan pranatal dapat membantu pasangan 

mengetahui risiko kelainan genetik pada janin dan 

memutuskan apakah akan melanjutkan kehamilan atau 

tidak. Penggunaan donor sperma atau telur dapat 

membantu pasangan yang memiliki risiko genetik untuk 

menghindari menyampaikan gangguan genetik kepada 

anak mereka. Penggunaan teknologi reproduksi berbantuan 

seperti fertilisasi in vitro juga dapat membantu pasangan 

untuk menghindari menyampaikan gangguan genetik 

kepada anak mereka. Adopsi adalah pilihan lain bagi 

pasangan yang tidak ingin memiliki anak biologis mereka 

sendiri (Ryan et al., 2015). 
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4. Pertimbangan Etis dalam Hal Konsultasi Genetik 

Reproduksi 

Pertimbangan etis dalam konseling genetik dan 

reproduksi meliputi prinsip-prinsip seperti otonomi, 

keadilan, dan tidak merugikan. Otonomi mengacu pada hak 

individu atau pasangan untuk membuat keputusan tentang 

kesehatan mereka sendiri. Keadilan mengacu pada 

perlakuan yang adil bagi semua individu atau pasangan, 

tanpa diskriminasi. Tidak merugikan mengacu pada prinsip 

bahwa tindakan medis tidak boleh merugikan individu atau 

pasangan yang menerima perawatan medis. Konselor 

genetik harus mempertimbangkan prinsip-prinsip etis ini 

dalam memberikan konseling genetik dan reproduksi 

kepada individu atau pasangan (Groepper et al., 2015). 

 

F. Kemajuan Teknologi dalam Genetika Reproduksi 

1. Diagnosis Genetik Pra-Implantasi 

Perkembangan teknologi di bidang genetika 

reproduksi telah menghasilkan Diagnosis Genetik Pra-

Implantasi (Pre-implantation Genetic Diagnosis = PGD), yang 

memungkinkan untuk mendeteksi kemungkinan adanya 

kelainan genetik pada embrio yang dihasilkan melalui 

teknik fertilisasi in vitro (In vitro fertilization = IVF) sebelum 

embrio tersebut diimplantasi ke dalam rahim. Contoh 

penyakit/kelainan genetik yang dapat dicegah/diketahui 

melalui tes pra-implantasi adalah penyakit Tay-Sachs dan 

achondroplasia. PGD juga dapat digunakan untuk 

pemilihan jenis kelamin janin. Namun, penggunaan 

teknologi ini memunculkan pertanyaan etis tentang 

pemilihan jenis kelamin pada bayi tabung (Jeyendran et al., 

2019). 

 

2. Edit Genom 

 Teknologi edit genom memungkinkan manipulasi 

genetik pada embrio manusia sebelum implantasi ke dalam 

rahim. Teknologi ini dapat digunakan dalam proses 
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fertilisasi in vitro (IVF) untuk meningkatkan kualitas genetik 

pada embrio manusia sebelum diimplantasi ke dalam rahim. 

Sebagai tindak lanjut dari hasil diagnosis genetik pra-

implantasi, teknologi ini dapat digunakan untuk 

menghilangkan penyakit keturunan dan meningkatkan 

kualitas genetik pada embrio, namun juga memungkinkan 

pemilihan jenis kelamin janin, yang menimbulkan banyak 

pertimbangan etis, seperti hak atas informasi, hak atas 

partisipasi, serta hak atas keadilan. Maka dari itu, teknologi 

ini juga menimbulkan banyak kontroversi dan 

pertimbangan etis yang perlu dipertimbangkan sebelum 

digunakan secara luas dalam kedokteran reproduksi 

(Alanis-Lobato et al., 2021). 

 

3. Dampak Kemajuan Genetika Reproduksi Pada Masyarakat 

 Kemajuan dalam genetika reproduksi memberikan 

dampak positif dan negatif pada masyarakat. Di satu sisi, 

teknologi ini memungkinkan pasangan yang berisiko 

memiliki anak dengan kelainan genetik untuk menghindari 

penyakit keturunan dan memilih jenis kelamin janin. Di sisi 

lain, teknologi ini menimbulkan banyak pertimbangan etis, 

seperti pemilihan jenis kelamin janin dan manipulasi 

genetik pada embrio manusia. Beberapa pertimbangan etis 

yang perlu menjadi pertimbangan adalah hak atas 

informasi, hak atas partisipasi, serta hak atas keadilan. 

Selain itu, teknologi ini juga menimbulkan pertanyaan 

tentang apakah etis seseorang menentukan jenis kelamin 

orang lain (anaknya) dengan sengaja (Alanis-Lobato et al., 

2021; Jeyendran et al., 2019). 
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