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Teknologi Diagnosis Penyakit: teknologi DNA dan Kromosom  

 

A. Tujuan;  

1. Mahasiswa mampu menjelaskan tujuan diagnosis untuk mecegah penyakit  

2. Mahasiswa mampu menganllisis teknologi diagnosis dengan metodologi teknologi 

DNA dan kromosom 

3. Mahasiswa mampu menjelaskan teknologi terkini dari teknologi DNA 

 

B. URAIAN 

1. Pendahuluan 

Pemeriksaan penunjang merupakan hal penting dalam rangka penegakkan diagnosis 

suatu penyakit yang sangat dibutuhkan oleh seorang dokter, sehingga pasien akan 

mendapatkan pengobatan yang tepat. Pemeriksaan ini umumnya dilakukan setelah 

pemeriksaan fisik dan penelusuran riwayat keluhan atau riwayat penyakit pada pasien. 

Dunia kedokteran semakin maju, berbagai teknologi berbasis bioteknologi dengan 

menggunakan berbagai bagian dari organisma untuk mendeteksi adanya kelainan pada 

pasien. Selain itu digunakan juga teknologi nuklir, sinar X ray, dan komputerisasi untuk 

memudahkan deteksi dini pada pasien.  Banyak terobosan peralatan teknologi diagnosis yang 

merupakan perpaduan bidang fisika, kimia dan biologi terus dikembangkan. Peralatan yang 

kini banyak digunakan antara lain tensi, teleradiologi (MRI, CT scan), X-ray, serta masih 

banyak lagi alat diagnostic lainnya. Alat diagnosis seperti rontgen, computerized tomography 

(CT) Scan atau MRI (magnetic resonance imaging) tergolong alat teleradiologi yang mampu 

mendiagnosis suatu penyakit secara akurat melalui pencitraan atau imaging yang ditujukan 

ke dalam tubuh sehingga dapat melihat jenis tumor pada tubuh pasien. Peralatan kedokteran 

nuklir dan pencitraan molekuler ini mampu melakukan diagnostik secara in vivo, in vitro, 

bahkan terapi radionuklida. Teknik diagnostik in vivo merupakan prosedur diagnostik  

radiofarmaka ke dalam tubuh pasien untuk menganalisis proses fisiologi dan morfologi pada 

organ. Teknik diagnostik in vitro menggunakan spesimen yang berasal dari tubuh pasien 

seperti darah, urin, feses, saliva dengan teknologi nuklir untuk menganalisa kandungan dalam 

specimen tersebut. Terapi radionuklida menggunakan radiofarmaka untuk terapi radiasi 

internal.  
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Gambar 1. Alat diagnosis CT Scan yang  berbasis kedokteran nuklir 

 

Pemeriksaan diagnostik di kedokteran nuklir dan pencitraan molekuler menggunakan 

peralatan kamera dengan sinar gamma. Pemeriksaan yang dilakukan di bagian kedokteran 

nuklir dan pencitraan molekuler antara lain sidik tulang, sidik perfusi miokard, sidik tiroid, 

renogram, sidik seluruh tubuh, skintimammografi, dakriosistografi, sidik tumor, sidik otak, sidik 

ventilasi perfusi paru, uji pengosongan lambung, sidik hepatobiler, limfoskintigrafi. 

Pemeriksaan sidik tulang dengan metoda kedokteran nuklir dan pencitraan molekuler 

merupakan pemeriksaan paling banyak dilakukan. Pemeriksaan ini dilakukan pada penderita 

kanker tulang yang dicurigai keganasan maupun sudah terdiagnosa keganasan. Sidik tulang 

dilakukan untuk menentukan stadium dari penyakit yang diderita, sehingga dapat ditentukan 

protokol pengobatan, dapat menentukan lokasi nyeri, serta penentuan respon pengobatan. 

Pemeriksaan sidik tulang dianjurkan dilakukan secara berkala pada pasien kanker kelenjar 

prostat, payudara, paru.dengan keganasan yang sering metastasis ke tulang.  

 

Gambar 2. Sidik tulang dengan menggunakan peralatan Kedokteran nuklir 
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Pemeriksaan lainnya adalah sidik perfusi miokard untuk diagnosis pasien penyakit 

jantung koroner. Perfusi miokard juga merupakan metoda diagnostik non invasif untuk 

penilaian perfusi dan viabilitas miokard. Pemeriksaan ini cukup tinggi sensitivitas dan 

spesifisitasnya bila dibandingkan dengan metoda pemeriksaan lainnya. Pemeriksaan sidik 

perfusi miokard dapat menentukan prognosis tindakan selanjutnya dan dapat memprediksi 

angka kekambuhan serangan penyakit jantung. 

 

 

Gambar 3. Sidik perfusi miokard untuk deteksi kelainan jantung dengan teknik 

Kedokteran nuklir 

 

Sedangkan pemeriksaan sidik tiroid dilakukan pada pasien dengan kelainan kelenjar 

tiroid. Sidik tiroid ini dapat menentukan bentuk, besar dan letak kelenjar tiroid. Parameter 

tersebut untuk penentuan besar tiroid yang berperan dalam hal penentuan diagnosa dan 

perhitungan pemberian terapi iodium-131 radioaktif. Pemeriksaan sidik tiroid sangat penting 

untuk analisis penyebab kelainan pada tiroid. Selain itu sidik tiroid juga dapat menentukan 

kadar peradangan pada kelenjar tiroid, terjadinya tiroid ektopik, serta menentukan sisa 

jaringan tiroid pada pasien paska operasi tiroid.  

Pemeriksaan hepatobilier ditujukan untuk melihat kelainan fungsi hati, kandung 

empedu dan saluran empedu. Pemeriksaan tersebut berperan membedakan cholecystitis 

akut dan kronis, deteksi refluks empedu ke lambung, deteksi kebocoran empedu, atresia 

biliaris.  

Pemeriksan untuk fungsi ginjal dan urologi di kedokteran nuklir merupakan 

pemeriksaan dapat dilakukan secara dinamik, maupun statik dengan melihat aliran 
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radioaktivitas dari ginjal ke saluran kemih. Pemeriksaan fungsi ginjal dan urologi terdiri dari 

renografi konvensional, renografi kaptopril, renografi diuresis, laju filtrasi glomerulus, aliran 

plasma ginjal efektif, sidik ginjal, ureterocystografi dan sidik testis. Pemeriksaan ini dapat 

menentukan fungsi ginjal masing-masing serta dapat dilakukan pada pasien gagal ginjal. 

Pemeriksaan fungsi ginjal sangat berperan dalam hal penentuan protokol pengobatan yang 

melinatkan jenis obat-obatan, operasi, cuci darah maupun transplantasi ginjal. Pada pasien 

hipertensi juga dapat dilakuan pemeriksaan fungsi ginjal untuk melihat ada tidaknya kelainan 

pada renovaskuler pada pasien tersebut.  

Pemeriksaan sidik ginjal mempunyai peranan dalam hal penentuan apakah sudah 

terjadi jaringan parut pada ginjal dan lokasi parut serta melihat respon pengobatan. Refluks 

serta kebocoran urin ke abdomen juga dapat ditentukan dari pemeriksaan kedokteran nuklir 

karena kadang-kadang kebocoran sangat kecil yang sulit terdeteksi oleh mata maupun alat 

konvensional lainnya, sedangkan dengan teknik kedokteran nuklir yang melihat akumulasi 

radiofarmaka dapat ditentukan apakah ada kebocoran serta lokasi kebocoran urin. 

Pemeriksaan paru dilakukan dengan pemeriksaan sidik ventilasi perfusi paru, yang 

da[at membantu menegakkan diagnosa emboli paru sekaligus dengan thrombosis vena 

dalam tungkai bawah. Pemeriksaan perfusi paru berguna dalam penentuan fungsi regional 

paru, sehingga dapat memprediksi hasil operasi pada pasien jika kelak akan dilakukan operasi. 

Sidik ventilasi paru berguna dalam diagnosa dini penyakit paru obstruktif menahun pada fase 

awal sebelum gambaran foto polos dada memberikan gambaran yang khas. 

Pemeriksaan pengosongan lambung dilakukan pada pasien dengan sindroma 

dumping atau gangguan lambung pada penderita diabetes mellitus (gastroparesis diabetik). 

Pemeriksaan ini berperan melihat respon hasil pengobatan lambung. Pemeriksaan lainnya 

pada lambung adalah deteksi lokasi pendarahan saluran cerna bagian bawah.  

Pemeriksaan sidik otak dapat dilakukan untuk melihat perfusi otak pada penyakit 

vaskuler maupun degeneratif. Pada fase awal stroke, sidik perfusi otak sudah dapat melihat 

kelainan yang terjadi sebelum tampak kelainan loleh metoda pemeriksaan lainnya. 

Pemeriksaan lainnya adalah studi fungsi dan distribusi neuroreseptor seperti dopamin, opiat, 

nikotinik dan muskarinik, serta untuk membedakan viabilitas tumor, nekrosis tumor, tumor 

yang kambuh beserta penentuan stadium. 

Pemeriksaan sidik seluruh tubuh merupakan salah satu pemeriksaan yang sangat 

penting terutama di bidang onkologi. Pemeriksaan ini dapat menentukan tumor pada pasien, 

apakah tumor viable, rekuren, primer maupun tumor yang sudah nekrosis.  

Pemeriksaan in vitro dilakukan dengan teknik radioimunoassay (RIA) menggunakan 

sampel darah antara lain pemeriksaan fungsi tiroid seperti T3, T4, fT4, TSH sensitif, 

tiroglobulin, pemeriksaan kadar mikroalbuminuria untuk deteksi awal kebocoran mikroalbumin 
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dari ginjal, kadar penanda tumor, identifikasi jenis virus baru. Keuntungan dari pemeriksaan 

dengan teknik RIA adalah sangat sensitif bahkan dapat mendeteksi kadar zat sampai fitogram. 

Teknik RIA sangat mudah dilakukan dan prosedur pengambilan dengan pipet yang tidak rumit 

sehingga meminimalisir derajat kesalahan. Pemakaian radioaktif pada teknik RIA dengan 

dosis radiasi radioisotop yang sangat kecil tidak membahayakan petugas, pasien dan 

lingkungan. 

Dalam kedokteran nuklir, terapi radiasi internal menggunakan sumber radiasi terbuka, 

sedangkan terapi paliatif metastasis tulang dilakukan dengan radioisotop. Terapi paliatif ini 

dapat memperbaiki kualitas hidup pasien dan mengurangi ketergantungan terhadap obat-obat 

penghilang nyeri lainnya. Terapi radionuklida lainnya adalah radioimunoterapi untuk leukemia, 

limfoma, tumor padat lainya serta terapi intraperitoneal dan intrapleura. Perkembangan terapi 

pada radiasi sinovektomi dengan pemberian intraartikular radiofarmaka terhadap sendi pada 

kasus hemarthrosis rekuren dan kronik sinovitis sangat bermanfaat pada pasien hemofilia 

yang sulit ditangani dengan obat medikamentosa.  

Kedokteran nuklir dan pencitraan molekuler mempunyai peranan penting dalam 

penentuan diagnosa, protokol pengobatan, prognosis, memprediksi dan menentukan respon 

pengobatan serta rekurensi. Kedokteran nuklir dan pencitraan molekuler juga mempunyai 

peranan penting dalam terapi terutama untuk kasus kelainan tiroid dan keganasan. 

 

2. Metode diagnosis molekuler 

Diagnostik molekuler adalah suatu metode diagnostik in vitro yang digunakan untuk 

mengidentifikasi penanda DNA dan produk turunannya pada manusia atau organisme lainnya. 

Melalui kemajuan sains dan teknologi terutama dalam teknologi diagnostik, meningkatnya 

kesadaran masyarakat modern pada kesehatan dapat mempengaruhi perkembangan 

teknologi bidang diagnostik molekuler saat ini. 

Kemajuan bidang Bioteknologi di bidang diagnostik ini juga dipengaruhi oleh kemajuan 

teknologi biologi molekular sehingga teori kecenderungan penyakit tertentu dapat diketahui. 

Tersedianya teknologi diagnostic Bioteknologi Kedokteran ini mengakibatkan permintaan 

masyarakat terhadap test diagnostik semakin meningkat. Sebenarnya metode diagnostic 

molekuler ini lebih efisiensi dari segi biaya dan kecepatan waktu sehingga suatu saat akan 

menjadi salah satu kebutuhan kesehatan yang menjadi rutin dalam masyarakat modern.   

Beberapa kelebihan diagnostik molekuler diantaranya adalah kecepatan dan hasil 

yang sangat spesifik sehingga dapat mendeteksi sampai tingkat molekul DNA (gen), 

mendeteksi berbagai patogen yang tidak dapat di kultur, tersedianya data base membuat 

diagnostik menjadi jauh lebih baik. Metoda diagnostic biologi molekuler merupakan metoda 
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yang tidak invasive sehingga dapat memberikan kenyamanan pada pasien yang 

bersangkutan. 

Diagnostik molekuler dapat digunakan untuk berbagai macam jenis diagnostik 

penyakit infeksi yang disebabkan oleh berbagai jenis patogen seperti bakteri, virus, jamur dan 

parasit;  penyakit non-infeksi seperti kanker, penyakit degeneratif, penyakit kongenital dan 

kelainan genetis; non-penyakit seperti test DNA untuk keperluan identifikasi manusia; material 

genetik lain seperti biomarker yang mempunyai hubungan dengan kesehatan. 

Tujuan umum dari diagnostik molekuler adalah menyediakan pelayanan dan penelitian 

analisis diagnostik berbasis molekuler untuk kesehatan. Sasaran yang ingin dicapai adalah 

analisis diagnostik klinik penyakit-penyakit infeksi, non-infeksi, dan kelainan genetic. Juga 

termasuk didalamnya adalah analisis substansi molekuler lain yang berhubungan dengan 

kesehatan baik langsung maupun tidak langsung. Berikut adalah berbagai jenis diagnosis 

molekuler.  

 

a. Elektroforesis 

Elektroforesis merupakan teknik pemisahan komponen atau molekul bermuatan 

berdasarkan perbedaan tingkat migrasinya dalam sebuah medan listrik. Teknik ini dipelopori 

oleh Arne Tiselius (ahli Kimia dari Swedia) pada tahun 1937. Dia memisahan protein 

berdasarkan berat molekul yang dimilikinya. Saat ini dilakukan teknik pemisahan biomolekul 

lainnya termasuk asam nukleat, karbohidrat dan asam amino. Medan listrik dialirkan pada 

suatu medium yang mengandung sampel yang akan dipisahkan.  

Teknik elektroforesis menggunakan teknik pemanfaatkan muatan listrik yang ada pada 

makromolekul, misalnya molekul DNA bermuatan negatif. Jika molekul yang bermuatan 

negatif dilewatkan melalui suatu medium, kemudian dialiri arus listrik maka molekul tersebut 

akan bergerak dari kutub negatif ke kutub positif. Kecepatan gerak molekul tersebut 

tergantung pada muatan terhadap massanya. Semakin besar massanya maka semakin kecil 

muatan listriknya, sehingga pergerakannya semakin lambat, dan demikian sebaliknya. 

Semakin kecil massanya maka semakin besar besar muatan elektro nya, sehingga semakin 

cepat pergerakannya. Pergerakan ini dapat dijelaskan dengan gaya Lorentz, yang terkait 

dengan sifat-sifat dasar elektris bahan yang diamati dan kondisi elektris lingkungan. 

Elektroforesis merupakan proses migrasi molekul bermuatan dalam medium yang 

dialiri arus listrik. Prinsip dasar elektroforesis adalah adanya molekul dan partikel bermuatan 

positif yang akan bergerak ke arah elektrode bermuatan negative. Laju migrasi molekul 

bermuatan tersebut menuju elektrode yang bermuatan negatif disebut elektromobilitas. 

Elektromobilitas suatu molekul dipengaruhi oleh beberapa faktor, semakin besar 

muatan molekul maka semakin besar pula elektromobilitasnya. Nilai elektromobilitas 

http://id.wikipedia.org/w/index.php?title=Komponen&action=edit&redlink=1
http://id.wikipedia.org/wiki/Molekul
http://id.wikipedia.org/w/index.php?title=Muatan&action=edit&redlink=1
http://id.wikipedia.org/wiki/Migrasi
http://id.wikipedia.org/wiki/Medan_listrik
http://translate.googleusercontent.com/translate_c?hl=id&langpair=en%7Cid&u=http://science.jrank.org/pages/5539/Proteins.html&rurl=translate.google.co.id&usg=ALkJrhiCFJ4P0YC3eiBHXLNzXZieWl05eg
http://id.wikipedia.org/wiki/Medium
http://id.wikipedia.org/wiki/Makromolekul
http://id.wikipedia.org/wiki/DNA
http://id.wikipedia.org/wiki/Gaya_Lorentz
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berbanding terbalik dengan besar ukuran molekul,  semakin besar ukuran molekul maka 

elektromobilitasnya makin kecil, demikian sebaiknya jika molekul berukuran lebih kecil maka 

elektromobilitasnya besar.  

Elektroforesis DNA umumnya menggunakan metode elektroforesis gel agarosa. 

Metode elektroforesis mennggunakan fase stasioner berupa gel agarosa dan fase gerak 

berupa buffer Tris-acetate EDTA (TAE) atau Tris-borat EDTA (TBE). Buffer TBE (Tris-borat 

EDTA) digunakan dalam elektroforesis karena memiliki kapasitas buffering yang tinggi pada 

titik isoelektriknya. Borat bertindak sebagai conducting ion sehingga dapat mempertahankan 

kesetimbangan ion H+ dan OH- yang dihasilkan oleh elektroda. Keseimbangan ion ini 

berkaitan dengan fungsi buffer agar kesetimbangan pH terjaga saat migrasi fragmen DNA 

berlangsung, karena perubahan pH dapat mendenaturasi struktur DNA sehingga mengubah 

elektromobilitas DNA.   

 

 

Gambar 4. Rangkaian peralatan elektroforesis dengan perangkat elektroforesis;  gel 

agarosa, power supply sebagai sumber arus listrik; cetakan gel; sisir yang digunakan untuk 

membuat sumuran tempat peletakan DNA yang akan dielektroforesis. Pembuatan sumuran 

ini dilakukan dengan meletakkan sisir pada gel sebelum gel memadat; tangki elektroforesis; 

dan elektrode.  

 

Agarosa merupakan polisakarida turunan bserasal dari alga merah dan digunakan 

sebagai media untuk memisahkan DNA berukuran lebih dari 100 bp. Sedangkan untuk 

memisahkan DNA dengan ukuran lebih pendek digunakan gel poliakrilamid. Gel agarose 

merupakan fase diam dalam pemisahan fragmen DNA, sehingga konsentrasi agarose yang 

digunakan dalam pemisahan fragmen DNA sangat mempengaruhi mobilitas fragmen DNA. 

Jika konsentrasi agarose yang digunakan kecil maka pori-pori gel besar.  

Pemisahan fragmen DNA berdasarkan elektromobilitas berguna sebagai metode 

analitik maupun preparatif. Molekul DNA yang bermuatan negatif karena kandungan gugus 
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fosfat akan bergerak menuju anode (elektrode yang bermuatan positif) saat dipisahkan 

dengan elektroforesis. Fragmen DNA yang memiliki ukuran molekul yang sama akan memiliki 

elektromobilitas yang sama serta menempuh jarak migrasi yang sama. Hasil proses running 

pita DNA berguna dalam analisis besar ukuran DNA dalam sampel.  

Topologi DNA yang dipisahkan menentukan elektromobilitas DNA. Molekul DNA yang 

mengalami supercoil akan bermigrasi lebih cepat karena strukturnya sangat kompak. Larutan 

DNA yang akan dielektroforesis dicampur dengan loading dye yang berperan memendarkam 

cahaya saat difoto sehingga dapat dimemonitor mobilitas elektroforesisnya. Loading dye 

bermigrasi bersama molekul DNA selama proses running elektroforesis. Bromphenol blue dan 

xylenecyanol merupakan jenis loading dye yang umum digunakan dalam elektroforesis DNA, 

bromphenol blue dapat bermigrasi bersama dengan molekul DNA berukuran 0,5 kb 

sedangkan xylenecyanol dapat bermigrasi bersama molekul DNA berukuran 5 kb. 

 

 

Gambar 5. Mobilitas molekul DNA dalam agar pada saat running.  

 

Hasil elektroforesis dapat divisualisasi dengan menggunakan pewarna fluoresensi 

ethidium bromide (EtBr) dan alat geldoc (Gel documentation). Setelah proses running, gel 

direndam dalam larutan buffer TBE atau TAE yang mengandung ethidium bromide. Ethidium 

bromide akan berdifusi ke dalam gel dan berasosiasi dengan DNA, kemudian divisualisasikan 

dengan alat geldoc. Ethidium bromide mampu berinterkalasi diantara basa nukleotida pada 

struktur double heliks dan saat gel disinari dengan ultraviolet maka fragmen-fragmen DNA 

akan tampak sebagai band-band berwarna oranye. Adanya pita DNA tersebut menunjukkan 

bahwa gen yang dianalisis terdapat dalam sampel, sebaliknya tidak adanya pita DNA dalam 

uji elektroforesis menunjukkan adanya mutasi DNA atau kerusakan DNA pada gen tersebut. 

Analisis ini dapat digunakan sebagai diagnosis seseorang apakah mengalami mutasi gen atau 

tidak.  
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Gambar 6. Interkalasi ethidium bromide dalam molekul DNA.  

 

b. Uji polymerase chain reaction PCR 

Reaksi berantai poyimerase chain reaction (PCR) merupakan suatu teknik 

perbanyakan (replikasi) pita DNA secara enzimatik tanpa menggunakan organisme. Dengan 

teknik ini, DNA dapat dihasilkan dalam jumlah besar dengan waktu relatif singkat sehingga 

memudahkan proses untuk memperbanyak pita DNA target yang akan diuji atau dianalisis. 

Teknik ini dirintis oleh Kary Mullis pada tahun 1983, sehingga memperoleh hadiah Nobel pada 

tahun 1994. Teknik PCR ini banyak dilakukan di bidang Kedokteran dan biologi molekular 

karena relatif murah dan hanya memerlukan jumlah sampel yang kecil untuk analisis sampel 

pasien atau untuk uji analisis penelitian.  

Hasil uji PCR dapat dilakukan elektroforesis untuk analisis lebih lanjut apakah hasil 

replikasi DNA tersebut berhasil atau tidak. Dengan adanya pita DNA pada uji elektroforesis 

menunjukkan bahwa DNA pada gen tersebut berhasil direplikasi dan diamplifikasi. Sedangkan 

pita DNA yang tidak berhasil diamaplifikasi kemungkinan gen pada DNA tersebut mengalami 

mutase atau kerusakan.  

https://id.wikipedia.org/wiki/Replikasi
https://id.wikipedia.org/wiki/DNA
https://id.wikipedia.org/wiki/Enzim
https://id.wikipedia.org/wiki/Organisme
https://id.wikipedia.org/wiki/Kary_Mullis
https://id.wikipedia.org/wiki/Hadiah_Nobel
https://id.wikipedia.org/wiki/Biologi_molekular
https://1.bp.blogspot.com/-EdJVAIyVMFo/WtOIsqVBGUI/AAAAAAAAHvM/xG_BURtnahEXVGOaB5OBG70jRVVkox9vQCLcBGAs/s1600/Interkalasi%2Bethidium%2Bbromide%2Bdalam%2Bmolekul%2BDNA.jpg
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Gambar 7. Prinsip kerja reaksi berantai polimerase dan amplifikasi DNA pada gen yang 

akan dianalisis menggunakan mesin PCR 

 

Prinsipnya PCR merupakan proses ampliksi dan repikasi yang diulang-ulang antara 

20–30 kali siklus tergantung pada kebutuhan. Setiap siklus terdiri atas tiga tahap. Tahap 

peleburan (melting) atau , pada tahap ini suhu tinggi mencapai 94–96 °C, ikatan hidrogen 

DNA terputus (denaturasi) dan DNA menjadi berberkas tunggal. Pada tahap awal PCR ini 

terjadi cukup sampai 5 menit untuk memastikan semua berkas DNA terpisah. Pemisahan ini 

menyebabkan DNA tidak stabil dan siap menjadi templat  bagi DNA primer. Durasi tahap ini 

1–2 menit. Tahap selanjutya adalah tahap penempelan atau annealing. Pada tahap ini  DNA 

primer menempel pada bagian DNA templat yang komplementer urutan basanya. Ini 

dilakukan pada suhu antara 45–60 °C. Penempelan ini bersifat spesifik, sehingga dapat 

menjadi Analisa, jika terjadi mutase pada salah satu basa DNA templat makan DNA primer 

https://id.wikipedia.org/wiki/DNA
https://id.wikipedia.org/wiki/Primer
https://id.wikipedia.org/wiki/Berkas:PCR.svg
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tidak akan menempel, dan sebaliknya jika DNA primer berhasil menempel maka DNA 

template tidak mengalami mutase. Suhu yang tidak tepat menyebabkan tidak terjadinya 

penempelan atau primer menempel di sembarang tempat. Durasi tahap ini 1–2 menit. Tahap 

terakhir adalah tahap pemanjangan atau elongasi. Suhu pada tahap ini tergantung dari jenis 

DNA polimerase yang dipakai, jika menggunakan Taq-polimerase, proses ini biasanya 

dilakukan pada suhu 76 °C. Durasi tahap ini biasanya 1 menit. 

Setelah tahap 3 selesai, siklus diulang kembali dari tahap 1 sebanyak 30-40 siklus 

sehingga pita DNA hasil elektroforesis bisa tampak divisualisasi karena banyaknya pita DNA 

yang berhasil diampifikasi. Akibat denaturasi dan renaturasi, beberapa pita baru menjadi 

templat bagi primer lain, akhirnya terdapat berkas DNA yang panjangnya dibatasi oleh primer 

yang dipakai. Jumlah DNA yang dihasilkan berlimpah karena penambahan terjadi secara 

eksponensial. Hasil uji PCR ini divisualisasikan dalam elektroforesis dalam bentuu pita DNA..  

 

 

Gambar 8. Siklus perbanyakam untai basa DNA dengan machine PCR 

 

c. Uji analisis RT-qPCR 

Real-time  PCR atau quantitative PCR (qPCR) merupakan salah satu metode paling 

sensitif untuk mendeteksi dan mengukur kuantitas mRNA.  Prinsip kerja  qPCR  adalah 

mendeteksi dan mengkuantifikasi berdasarkan keberadaan Reporter Fluorescens. Sinyal 

Fluorescens akan meningkat seiring dengan bertambahnya produk PCR (amplikon) dalam 

reaksi.  Peningkatan jumlah amplicon yang signifikan pada  fase eksponensial berhubungan 

dengan jumlah inisiasi gen target, makin tinggi tingkat ekspresi gen target maka deteksi emisi 

fluoresen makin cepat terjadi. Tujuan dari amplifikasi ini untuk menentukan ekspresi gen yang 

akan diuji melalui real time PCR. Kuantifikasi ekspresi gen dilakukan melalui real time PCR 

(qPCR) dengan metode comparative CT, yaitu dengan menggunakan rumus matematis untuk 

https://id.wikipedia.org/wiki/DNA_polimerase
https://id.wikipedia.org/wiki/Taq-polimerase
https://id.wikipedia.org/w/index.php?title=Eksponensial&action=edit&redlink=1
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menghitung perbedaan tingkat ekspresi pada gen target, yang dibandingkan antara ekspresi 

gen pada konrrol positif sampel dengan keeping house gene. Analisis melt curve  pada  

amplifikasi  gen target  dan  β-aktin dari data  yang digunakan dalam perhitungan ekspresi 

gen melalui comparative CT juga menunjukkan  single peak  dengan kisaran Tm  tertentu 

yang mengindikasikan bahwa amplifikasi target telah spesifik. Jika kurva melt curve yang 

diperoleh tunggal, maka dapat disimpulkan bahwa kuantitatif PCR atau qPCR dapat 

digunakan untuk penentuan ekspresi gen. 

 

 

Gambar 9. Hasil ampifikasi gen untuk menganlisis kuantitas RNA 

 

3. Metode diagnosis dengan uji kromosom 

Metode analisis diagnostik uji kromosom digunakan untuk diagnosis penyakit kelainan 

kromosom. Kelainan kromosom pada bayi yang masih berada di dalam kandungan memang 

jarang terjadi. Namun, banyak orang tua yang merasa khawatir bayinya akan mengalami 

kelainan kromosom akibat pengaruh genetic dari keluarganya atau adanya keluhan selama 

masa kehamilan yang tidak biasa. Tes deteksi kelainan kromosom pada bayi dapat membantu 

orang tua menyiapkan penanganan lebih dini secara tepat. 

Kromosom adalah struktur pada inti sel yang mengandung unsur-unsur genetika 

manusia. Manusia memiliki 46 kromosom atau 23 pasang kromosom, dua di antaranya adalah 

kromosom seks, yang disebut X dan Y. Komposisi kromosom untuk wanita adalah 46 XX, 

sedangkan untuk pria adalah 46XY. Setiap setengah dari sepasang kromosom tersebut 

merupakan warisan dari masing-masing orang tua. Kelainan kromosom juga dapat 

menyebabkan setidaknya 50 persen keguguran di masa awal kehamilan. Salah satu kelainan 

kromosom yang paling dikenal adalah sindrom Down, karena memiliki 47 kromosom, mereka 

mengalami kelebihan kromosom pada pasangan kromosom ke 21. . Sindrom Down 

menyebabkan seseorang mengalami IQ yang rendah, wajah yang khas, dan keadaan fisik 

https://www.alodokter.com/search?s=keguguran
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yang berbeda, seperti tungkai yang pendek, dan kerutan yang khas di sekitar mata, cacat 

kelainan jantung bawaan juga umum terjadi dan bisa muncul pada saat lahir. 

 

Gambar 10. Kariotipe kromosom yang menggambarkan susunan kromosom dapat 

dijadikan diagnosis ada tidaknya kelainan kromosom 

 

Oleh karena itu, penting untuk memeriksakan kehamilan sejak dini dengan rangkaian 

tes-tes tertentu yang dapat membantu mendeteksi kelainan kromosom lainnya. Tes diagnosis 

yang didahului dengan pemeriksaan awal pada umumnya dapat dilakukan di usia kehamilan 

11-20 minggu, untuk mengetahui kemungkinan ada atau tidak adanya kelainan kromosom 

pada bayi yang akan lahir. Pemeriksaan yang dilakukan saat usia kehamilan sekitar 16-20 

minggu ini memiliki tingkat keakuratan 99 persen dalam mendeteksi hampir semua jenis 

kelainan kromosom, seperti sindrom Down dan sindrom Turner. Sehingga diharapkan para 

orang tua akan mempersiapan kelahiran bayi yang berkebutuhan khusus. 

Tes diagnosis atau skrining yang dapat ibu hamil lakukan adalah pemeriksaan USG, 

tes darah, atau kombinasi keduanya. Pemeriksaan ultrasound atau USG dapat mendeteksi 

adanya kelainan fisik, seperti spina bifida. Sedangkan tes darah dapat membantu 

menemukan risiko kelainan bawaan atau kelainan kongenital, seperti anemia sel sabit. 

Kombinasi kedua tes tersebut dapat membantu menemukan adanya risiko kelainan 

kromosom. 

Setelah pemeriksaan awal, terdapat beberapa alternatif tes diagnosis untuk 

memastikan apakah bayi berpotensi mengalami kelainan tertentu. Amniosentesis adalah 

pemeriksaan kelainan kromosom bayi dengan pengambilan sampel cairan ketuban.. Dengan 

mendeteksi kadar alpha-fetoprotein (AFP) di dalam cairan ketuban, dapat juga diketahui 

keberadaan cacat tabung saraf pada bayi. Amniosentesis yang dilakukan pada trimester 

https://www.alodokter.com/penyakit-jantung-bawaan
https://www.alodokter.com/penyakit-jantung-bawaan
https://www.alodokter.com/sindrom-turner
https://www.alodokter.com/lebih-jauh-tentang-usg
https://www.alodokter.com/spina-bifida
https://www.alodokter.com/?p=595949
https://www.alodokter.com/anemia-sel-sabit


 

Universitas Esa Unggul 
http://esaunggul.ac.id 
 

 

kedua, membawa sedikit risiko keguguran, yakni sekitar 0,6%. Risiko ini akan lebih tinggi 

terjadi, jika amniosentesis dilakukan sebelum 15 minggu kehamilan (trimester pertama). 

Chorionic villus sampling (CVS) merupakan analisis pada bagian dari plasenta yang 

terletak pada perbatasan antara jaringan pembuluh darah ibu dan janin. Komposisi genetika 

yang terdapat di sel-sel chorionic villus sama dengan komposisi genetika sel-sel janin. CVS 

test merupakan tes yang dapat menemukan masalah tertentu pada janin. Test ini merupakan 

uji diagnostic pada kelainan genetik dan kelainan kromosom. Biasanya, tes ini dilakukan pada 

awal kehamilan, yakni minggu ke-10 dan ke-12. Prosedur uji CVS dilakukan dengan bantuan 

USG sehingga memberikan hasil yang lebih cepat, sehingga dapat memberi banyak waktu 

untuk membuat keputusan tentang Riwayat kehamilan. Uji CVS dapat menganalisis apakah 

kehamilan tersebut membawa risiko keguguran, yaitu hilangnya kehamilan dalam 23 minggu 

pertama. Risiko keguguran ini diperkirakan sekitar 1% hingga 2%. 

Fetal blood sampling (FBS) merupakan tes untuk mendeteksi kelainan kromosom atau 

genetika ini dilakukan dengan mengambil sampel darah bayi langsung dari tali pusar atau 

janin. FBS juga dilakukan untuk memeriksa keberadaan infeksi pada janin, anemia, dan kadar 

oksigen darah janin. Pemeriksaan FBS umumnya memiliki resiko kemungkinan keguguran 

0,5–2 %. Oleh karena itu, tes-tes tersebut hanya dianjurkan bagi wanita hamil yang berisiko 

tinggi, yaitu mereka yang sebelumnya memiliki anak dengan kelainan kromosom atau 

kelainan genetik, ibu hamil berusia 35 tahun ke atas, dan wanita yang memiliki riwayat 

anggota keluarga dengan kelainan bawaan. 

Selain pemeriksaan di atas, terdapat satu jenis pemeriksaan skrining yang noninvasif 

dan lebih aman dengan USG yaitu pemeriksaan nuchal translucency. Pemeriksaan ini tidak 

dapat memastikan diagnosis seperti pada pemeriksaan genetik di atas, namun dapat 

menentukan apakah janin berisiko tinggi menderita sindrom Down atau tidak. 
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