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[ KATA PENGANTAR ]

Assalamu’alaikum warahmatullahi wabarakatuh.

Segala puji dan syukur kami panjatkan ke hadirat Allah SWT yang telah
melimpahkan rahmat dan karunia-Nya, sehingga penyusunan buku Genetika
Molekuler ini dapat diselesaikan dengan baik. Buku ini merupakan hasil
kolaborasi para akademisi dari berbagai perguruan tinggi di Indonesia yang
memiliki kepedulian terhadap perkembangan ilmu genetika dan kebutuhan
akan sumber referensi yang mutakhir, mudah dipahami, serta relevan dengan
kebutuhan pendidikan tinggi. Di tengah pesatnya kemajuan bioteknologi dan
ilmu molekuler, kehadiran buku ini diharapkan dapat menjadi fondasi
penting bagi mahasiswa, peneliti, dan pembaca umum yang ingin memahami
mekanisme dasar pewarisan sifat dan dinamika kerja gen di tingkat
molekuler.

Proses penyusunan buku ini melibatkan kerja sama yang erat antara para
penulis dan editor, yang masing-masing memiliki keahlian pada bidang
genetika, biologi molekuler, bioteknologi, dan kesehatan. Setiap bab
dirancang untuk memberikan pemahaman bertahap, mulai dari konsep dasar
hingga aplikasi genetika molekuler dalam berbagai disiplin ilmu. Tidak hanya
menyajikan teori, buku ini juga memperkaya pembaca dengan penjelasan
kontekstual, contoh kasus, serta gambaran penerapan teknologi genetika
modern seperti CRISPR, analisis genom, dan teknik rekayasa molekuler
lainnya. Dengan demikian, kami berharap buku ini tidak hanya menjadi
sumber belajar, tetapi juga inspirasi bagi lahirnya penelitian dan inovasi baru
di bidang iptek hayati.

Kami menyadari bahwa buku ini tentu belum sepenuhnya sempurna,
mengingat luas dan cepatnya perkembangan dunia genetika molekuler.
Namun, dengan semangat kolaboratif dan komitmen untuk terus belajar,
kami percaya bahwa karya ini akan memberikan manfaat yang berarti bagi
perkembangan pendidikan dan penelitian di Indonesia. Ucapan terima kasih

kami sampaikan kepada seluruh penulis, editor, dan pihak-pihak yang



berkontribusi, serta semua pembaca yang akan memanfaatkan buku ini dalam
kegiatan akademik maupun profesional. Semoga buku ini dapat menjadi amal
jariyah dan memberikan nilai kebermanfaatan bagi generasi ilmu

pengetahuan di masa yang akan datang.

Bandung, Desember 2025

Penulis
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BAB

PENGANTAR GENETIKA MOLEKULER

A. PENGERTIAN GENETIKA MOLEKULER

Genetika molekuler merupakan bidang ilmu yang merangkum prinsip-
prinsip pewarisan sifat (Genetika) dan biologi molekuler untuk dapat
memahami interaksi gen dalam organisme hidup. Genetika molekuler adalah
salah satu cabang ilmu biologi yang mempelajari struktur dan fungsi materi
genetik ditingkat molekul. Materi genetik yang diamati adalah DNA/RNA.
Studi genetika molekuler meliputi informasi genetik, penyimpanan informasi

genetik, transfer gen, ekspresi gen dan regulasi gen.

B. SEJARAH PERKEMBANGAN GENETIKA MOLEKULER

Genetika klasik merupakan fondasi utama dari genetika molekuler.
Genetika klasik dipelopori oleh George Mendel pada tahun 1822-1884.
Penelitian sederhana telah dilakukan oleh Mendel menggunakan tanaman
kacang polong sebagai objek penelitian. Hasil penelitian yang didapatkan
adalah pewarisan sifat dari tetua atau wildtype ke individu turunannya. Data-
data yang dikumpulkan dan dianalisis adalah data kualitatif yaitu sifat fisik
atau fenotipik. Fenomena ini dirangkum dalam hukum Mendel I dan Mendel
II. Walaupun pada saat itu Mendel belum dapat menjelaskan tentang konsep
molekul genetik secara baik. Namun penelitiannya sudah dapat menjawab

teori genetika klasik.



BAB

STRUKTUR DAN FUNGSI DNA

Bagian ini memberikan gambaran sistematis tentang struktur molekuler
DNA dan fungsi selulernya. Dimulai dengan komposisi kimia dasar dan
aturan pasangan basa, organisasi struktural tingkat tinggi (struktur sekunder
dan tersier) dan fungsi biologis utama DNA yaitu replikasi DNA, regulasi
transkripsi, perbaikan, rekombinasi, dan kontrol epigenetik serta struktur

DNA non-kanonik dan peran biologisnya.

A. STRUKTUR DNA

Asam deoksiribonukleat (DNA) adalah molekul pewarisan sifat yang
menyimpan informasi genetik melalui urutan linear empat basa nukleotida (A,
T, C, G). Stabilitas kimia, pasangan basa komplementer, dan kemampuan
DNA untuk dikompres menjadi kromosom memungkinkan penyimpanan
informasi yang akurat dan akses dinamis untuk proses seluler.

Model heliks ganda Watson-Crick menjelaskan bagaimana geometri
tulang punggung kovalen dan pasangan basa komplementer mengkodekan
stabilitas dan informasi—memungkinkan replikasi yang akurat dan interaksi
spesifik urutan dengan protein. Daya penjelas model asli untuk replikasi,
spesifisitas, dan penyimpanan informasi tetap menjadi landasan bagi genetika

molekuler.



BAB

ORGANISASI GENOM
DAN STRUKTUR GEN

A. ORGANISASI GENOM

Istilah "genom" diciptakan oleh ahli sitologi H. Winkler pada tahun 1920
untuk merujuk pada set kromosom haploid suatu spesies. Istilah ini
digunakan ketika membahas analisis alopoliploidi atau mutasi genom (seperti
perubahan jumlah kromosom). Maknanya telah meluas hingga mencakup
keseluruhan konstitusi hereditas sel (yaitu, aspek struktural dan dinamis dari
pengkodean, penyimpanan, dan transfer informasi hereditas spesifik spesies).
Genom tidak hanya berisi cetak biru, tetapi juga program sintesis protein
yang terkoordinasi (Jacob dan Monod, 1961). Genom dan perkembangan yang
dikendalikan genom melibatkan: (i) elemen struktural, (ii) dinamikanya, dan
(iii) sifat "emergen" system (Golubovsky, 2000).

Organisasi genom mencakup motif regulasi dan pengkodean yang
dibagikan di antara banyak lokus. Lokus tidak mengkode protein, tetapi
bertindak sebagai sinyal yang menentukan fungsi genom seperti transkripsi,
translasi, pemrosesan RNA, replikasi DNA, kondensasi kromatin, dan
pengemasan. Lokus genetik terorganisasi menjadi jaringan genom yang saling
terhubung dan berfungsi secara dinamis. Lokus genetik yang beragam aktif di
berbagai jaringan dan tahap perkembangan dengan interkoneksi pada tingkat
DNA, protein, dan kromosom (King dkk, 2002).



BAB

REPLIKASI DNA

A. KONSEP DASAR DAN PRINSIP REPLIKASI DNA
a. Definisi Replikasi DNA

Replikasi DNA adalah proses biologis esensial yang berfungsi untuk
menggandakan molekul DNA agar setiap sel anak hasil pembelahan
memperoleh informasi genetik yang identik dengan sel induknya. Proses ini
memastikan kelangsungan pewarisan sifat genetik antar generasi sel dan
organisme. Berdasarkan model heliks ganda yang diperkenalkan oleh Watson
dan Crick, replikasi DNA berlangsung melalui mekanisme semi-konservatif,
di mana setiap molekul DNA baru terdiri atas satu untai DNA parental (lama)
dan satu untai DNA baru hasil sintesis (Cooper, 2021). Hal ini menunjukkan
bahwa molekul DNA tidak disalin secara keseluruhan sekaligus, melainkan
menggunakan satu untai sebagai cetakan (template) untuk membentuk
pasangan komplementer. Secara molekuler, replikasi DNA didefinisikan
sebagai proses sintesis nukleotida baru mengikuti urutan nukleotida pada
cetakan DNA dengan prinsip komplementeritas basa nitrogen: adenin (A)
berpasangan dengan timin (T), dan guanin (G) berpasangan dengan sitosin
(©). Replikasi berlangsung dalam arah 5 ke 3’, yang berarti DNA polimerase
hanya dapat menambahkan nukleotida baru pada ujung 3’ rantai yang sedang
disintesis (Berg et al., 2022). Sebelum proses ini dimulai, molekul DNA harus
dibuka terlebih dahulu oleh enzim helicase sehingga terbentuk dua untai

tunggal yang renggang, yang dapat digunakan sebagai cetakan.



BAB

TRANSKRIPSI DNA

A. PENGERTIAN DAN FUNGSI TRANSKRIPSI

Transkripsi merupakan salah satu proses fundamental dalam biologi
molekuler yang menandai awal dari ekspresi genetik. Dalam dogma sentral
biologi molekuler, informasi genetik mengalir dari DNA menjadi mRNA, dan
mRNA diterjemahkan menjadi asam amino (protein) (Crick, 1970). Tahap
pertama adalah proses penyalinan informasi genetik yang tersimpan dalam
molekul DNA menjadi molekul mRNA yang lebih sederhana dan dapat
digunakan oleh sel untuk berbagai keperluan fisiologis, terutama sintesis
protein (Alberts et al., 2022). Melalui proses transkripsi, pesan genetik yang
terdapat dalam urutan basa DNA diubah menjadi urutan ribonukleotida yang
membentuk mRNA, sehingga memungkinkan sel menerjemahkan kode
genetik menjadi aktivitas biologis yang nyata (Kornberg, 2007). Proses
transkripsi sel eukariot berlangsung di dalam nukleus karena DNA terletak
dalam inti dan dilindungi oleh membran inti. Setelah mRNA terbentuk,
molekul tersebut harus diproses terlebih dahulu sebelum keluar dari inti
untuk proses translasi di ribosom (Sainsbury et al., 2015). Sebaliknya, pada sel
prokariot seperti bakteri, transkripsi berlangsung di sitoplasma karena tidak
memiliki inti sel yang memisahkan DNA dari tempat translasi. Perbedaan
lokasi ini memberikan konsekuensi biologis yang signifikan, yaitu pada

prokariot transkripsi dan translasi dapat terjadi secara bersamaan, sedangkan



BAB

TRANSLASI DAN SINTESIS PROTEIN

Translasi merupakan tahap penting dalam ekspresi gen, yaitu proses
penerjemahan informasi genetik dari DNA menjadi protein fungsional. Dalam
tahap ini, urutan basa nitrogen pada messenger RNA (mRNA) diterjemahkan
menjadi urutan asam amino yang membentuk rantai polipeptida. Proses
tersebut berlangsung di ribosom, organel sel yang berfungsi sebagai tempat
sintesis protein (Rodnina, 2018). Setiap tiga basa nitrogen (kodon) pada
mRNA menyandikan satu jenis asam amino tertentu. Dengan demikian,
kombinasi kodon yang beragam memungkinkan sel menyusun berbagai jenis
protein dengan struktur dan fungsi spesifik, mulai dari enzim hingga hormon.
Translasi menjadi bentuk nyata dari “bahasa genetik” yang menghubungkan
kode DNA dengan aktivitas biologis organisme. Dalam ekspresi gen, translasi
merupakan tahapan lanjutan setelah transkripsi. DNA ditranskripsikan
menjadi mRNA oleh enzim RNA polimerase. Molekul mRNA yang terbentuk
membawa salinan informasi genetik keluar dari inti sel menuju ribosom
untuk diterjemahkan menjadi protein. Proses ini melibatkan tiga komponen
utama: mRNA sebagai cetakan, tRNA sebagai pembawa asam amino, dan
ribosom (rRNA) sebagai tempat berlangsungnya sintesis protein (Noller, 2017;
Rodnina, 2018). Tanpa translasi, informasi genetik hanya akan menjadi
rangkaian basa yang tidak memiliki fungsi biologis, karena translasi yang
mengubah kode genetik menjadi produk fungsional. Hubungan antara

transkripsi, translasi, dan sintesis protein dikenal sebagai dogma sentral



BAB

REGULASI EKSPRESI GEN

Ekspresi gen merupakan proses fundamental dalam biologi molekuler
yang menjelaskan bagaimana informasi genetik yang tersimpan di dalam
DNA diterjemahkan menjadi produk fungsional berupa RNA dan protein.
Proses ini terdiri atas dua tahap utama, yaitu transkripsi dan translasi. Pada
tahap transkripsi, urutan basa DNA berfungsi sebagai cetakan untuk
membentuk molekul mRNA (messenger RNA) melalui kerja enzim RNA
polimerase. Selanjutnya, mRNA yang terbentuk akan keluar dari inti sel
menuju sitoplasma untuk menjalani tahap translasi, di mana kodon pada
mRNA dibaca oleh ribosom guna menyusun rantai asam amino yang
kemudian membentuk protein spesifik yang berperan dalam berbagai fungsi
seluler dan fisiologis tubuh (Alberts et al., 2022; Griffiths et al., 2020). Dengan
demikian, ekspresi gen dapat dianggap sebagai mekanisme utama yang
mengubah informasi genetik menjadi aktivitas biologis yang nyata dalam
suatu organisme.

Regulasi ekspresi gen memiliki peranan yang sangat penting dalam
mengatur diferensiasi sel, pertumbuhan jaringan, serta produksi ternak. Tidak
semua gen di dalam genom diekspresikan pada waktu dan kondisi yang sama,
sehingga diperlukan mekanisme pengaturan yang kompleks untuk
menyesuaikan kebutuhan sel terhadap lingkungan internal dan eksternal.
Dalam proses diferensiasi, misalnya, gen yang sama dapat mengekspresikan

protein berbeda tergantung jenis jaringan, seperti pada sel otot yang



BAB

MUTASI DAN PERBAIKAN DNA

A. HAKIKAT MUTASI: SUMBER PERUBAHAN GENETIK

Setiap makhluk hidup membawa cetak biru kehidupan di dalam dirinya,
yaitu DNA. Dalam setiap sel, untaian DNA menyimpan informasi genetik
yang menentukan warna mata, bentuk daun, atau daya tahan tubuh terhadap
penyakit. Namun, DNA bukanlah dokumen yang tak pernah berubah. Ia bisa
mengalami kesalahan kecil dalam proses penyalinan, atau rusak akibat faktor
lingkungan. Perubahan itulah yang disebut mutasi.

Mutasi adalah perubahan pada urutan basa nitrogen di DNA, yang bisa
terjadi secara spontan atau karena pengaruh luar seperti radiasi, bahan kimia,
atau virus. Istilah mutasi sering terdengar menakutkan, mungkin karena di
film-film sains fiksi sering dikaitkan dengan makhluk aneh atau kekuatan
super. Padahal, dalam dunia biologi, mutasi adalah bagian alami dari evolusi
dan keberagaman hayati. Tanpa mutasi, tidak akan ada variasi genetik yang

memungkinkan spesies beradaptasi terhadap lingkungan baru.



BAB

TEKNOLOGI GENETIKA MOLEKULER

A. REAKSI RANTAI POLIMERASE (PCR = POLYMERASE CHAIN

REACTION)

Reaksi Rantai Polimerase (PCR) adalah teknik yang penting dan banyak
dilakukan dalam bidang genetika molekuler, yaitu amplifikasi DNA/RNA
secara in vitro. Teknik ini ditemukan oleh Kary Mullis pada tahun 1985, yang
pada akhirnya mendapatkan penghargaan Nobel dalam kontribusinya di
bidang Kimia. Selain memperbanyak hingga jutaan kopi segmen, PCR juga
memungkinkan untuk mendeteksi dan menganalisis DNA/RNA secara presisi
dan menjadi fondasi bagi riset biologi molekuler. Selain itu, PCR telah
dimodifikasi untuk mendiagnosa gen dan mutasi tertentu, serta mendukung

teknik atau studi genetik dan molekuler lainnya.

1. Prinsip PCR

PCR mengombinasikan prinsip hibridisasi asam nukleat dengan replikasi
asam nukleat, dengan adanya variasi suhu pemanasan dan pendinginan siklik
sepanjang proses. Hal tersebut terjadi karena DNA untai ganda dapat
mengalami denaturasi karena panas menjadi segmen DNA untai tunggal.
Pada cetakan DNA untai tunggal tersebut, primer dapat menempel untuk
melengkapi sekuens komplementernya berdasarkan prinsip hibridisasi asam
nukleat. DNA polimerase kemudian mengelongasi primer dengan

menambahkan nukleotida ke ujung 3" secara berurutan dan menghasilkan
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GENETIKA MOLEKULER
DI BIDANG KESEHATAN

A. PENGANTAR GENETIKA MOLEKULER DI BIDANG KESEHATAN

Perkembangan ilmu pengetahuan di bidang biologi dan kedokteran dalam
beberapa dekade terakhir menunjukkan kemajuan pesat, terutama melalui
studi genetika molekuler. Cabang ini mempelajari struktur, fungsi, dan
interaksi gen pada level molekul, khususnya DNA, RNA, dan protein.
Pendekatan ini memungkinkan ilmuwan memahami mekanisme dasar
kehidupan, pewarisan informasi genetik, serta bagaimana ekspresi dan
pengaturan gen terjadi di dalam sel makhluk hidup.

Dalam bidang kesehatan, genetika molekuler memiliki peranan yang
sangat penting dalam mempelajari pola penyakit, kepentingan diagnosis,
penentuan terapi, dan pengawasan penyakit menular melalui deteksi patogen
secara cepat, dan pengembangan terapi gen.

Pemahaman mengenai struktur dan fungsi gen memungkinkan
identifikasi penyebab genetik dari berbagai penyakit, baik yang bersifat
herediter (diturunkan) seperti talasemia, hemofilia, dan fibrosis kistik,
maupun penyakit kompleks multifaktorial seperti diabetes melitus, kanker,
dan penyakit kardiovaskular. Pada penyakit infeksi, genetika molekuler
berperan dalam memahami genetika penyebab penyakit sekaligus produk
molekuler yang dapat digunakan untuk diagnosis dna pengobatan. Kemajuan

teknologi seperti polymerase chain reaction (PCR), next generation sequencing
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APLIKASI DAN ETIKA
GENETIKA MOLEKULER

Genetika molekuler memiliki peran penting dalam berbagai bidang,
termasuk kesehatan, pertanian, dan lingkungan. Pada bidang-bidang tersebut,
teknik genetika molekuler dapat digunakan untuk pemuliaan, deteksi

penyakit, serta berbagai aplikasi lainnya.

A. APLIKASI GENETIKA MOLEKULER
1. Deteksi Penyakit Berbasis Genetik

Penyakit bawaan akibat kelainan genetik sering kali sulit dideteksi melalui
pemeriksaan fisik atau gejala klinis saja, terutama pada tahap awal. Teknik
genetika molekuler memberikan keunggulan dalam mendeteksi perubahan
DNA, RNA, atau ekspresi gen yang menjadi penanda suatu penyakit.
Metode-metode seperti Polymerase Chain Reaction (PCR), microarray, dan Next-
Generation Sequencing (NGS) menjadi alat utama untuk mengidentifikasi
mutasi, variasi genetik, serta pola ekspresi abnormal yang berkaitan dengan
berbagai penyakit. Deteksi berbasis molekuler digunakan untuk diagnosis
kelainan genetik monogenik, kanker, penyakit jantung bawaan, hingga
penyakit infeksi tertentu. Pendekatan ini tidak hanya meningkatkan akurasi
diagnosis, tetapi juga memungkinkan intervensi medis lebih awal dan

personalisasi pengobatan.
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PROSPEK DAN TREN
MASA DEPAN GENETIKA MOLEKULER

A. PENDAHULUAN

Genetika molekuler merupakan bidang ilmu yang berfokus pada kajian
struktur, fungsi, dan mekanisme kerja gen pada tingkat molekul, terutama
DNA dan RNA. Melalui genetika molekuler, manusia berusaha memahami
bagaimana informasi genetik disimpan, ditransmisikan, dan diekspresikan
dalam makhluk hidup. Sejak penemuan struktur heliks ganda DNA oleh
James Watson dan Francis Crick pada tahun 1953, genetika berkembang pesat
dan menjadi tulang punggung bioteknologi modern.

Perkembangan genetika molekuler tidak terjadi secara tiba-tiba, tetapi
merupakan hasil akumulasi penemuan ilmiah selama lebih dari satu abad.
Awalnya, genetika hanya mempelajari pola pewarisan sifat melalui
pengamatan fenotipik — misalnya warna bunga kacang ercis dalam
eksperimen Gregor Mendel. Kini, genetika molekuler memungkinkan
ilmuwan membaca urutan gen, mengeditnya dengan presisi, bahkan
merancang kehidupan baru melalui biologi sintetik.

Bidang ini telah membawa perubahan besar dalam berbagai aspek
kehidupan. Dalam kedokteran, genetika molekuler menjadi dasar bagi
precision medicine yang menyesuaikan terapi berdasarkan profil genetik pasien.
Dalam pertanian, genetika molekuler digunakan untuk menciptakan tanaman

yang tahan kekeringan, hama, dan memiliki produktivitas tinggi. Sementara
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Buku Genetika Molekuler ini disusun sebagai rujukan
komprehensif bagi mahasiswa, peneliti, dan pembelajar
yang ingin memahami dasar-dasar serta perkembangan
mutakhir dalam kajian genetika. Dimulai dari konsep
fundamental mengenai struktur dan fungsi materi
genetik, buku ini menguraikan proses-proses biologis
penting seperti replikasi, transkripsi, translasi, hingga
regulasi ekspresi gen. Pembaca juga diperkenalkan
pada teknologi genetika modern, analisis mutasi, dan
aplikasi genetika dalam bidang kesehatan serta aspek
etika yang menyertainya. Kehadiran buku ini
diharapkan mampu memberikan pemahaman
mendalam dan kontekstual tentang bagaimana
mekanisme molekuler bekerja dalam organisme hidup,
sekaligus menjadi pijakan ilmiah untuk penelitian dan
inovasi bioteknologi masa kini.

limu Alam, Matematika & Statistika

ISBN 978-634-246-507-3

786342 465073

51 widina store :
widina bookstore " SCANME




	Depan Genetika Molekuler FINAL
	NASKAH FULL GENETIKA MOLEKULER 19Des
	Belakang Genetika Molekuler FINAL

