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Kata Pengantar

Ahli genetika terkemuka Theodosius Dobshansky menyatakan bahwa tidak ada yang
masuk akal dalam biologi kecuali dalam terang terjadinya proses evolusi. Bahkan
lebih pasti dapat dikatakan bahwa tidak ada dalam biologi yang dapat dimengerti



kecuali dalam terang genetika. Genetika adalah inti ilmu biologi yang menyediakan
kerangka kerja di mana keragaman kehidupan dan prosesnya dapat dipahami
sebagai keseluruhan secara intelektual.

Dasar-dasar genetika ditemukan oleh Gregor Mendel pada tahun 1866, tetapi
secara umum tetap tidak diketahui sampai tahun 1900. Selama paruh pertama abad
kedua puluh secara bertahap ditetapkan bahwa gen memainkan peran utama dalam
fungsi dan evolusi organisme yang lebih tinggi. Signifikansi mendasar dari peran ini
adalah menjadi tampaknya hanya dengan pengakuan bahwa asam nukleat adalah
bahan turun-temurun dari semua organisme. Penemuan sifat kimiawi DNA membuka
prinsipprinsip hereditas dan menuntun pada pemahaman dari generasi ke generasi
dan diekspresikan dalam setiap generasi. Informasi herediter terkandung dalam
sekuens nukleotida DNA, diekspresikan melalui sekuens DNA dan selanjutnya
digunakan untuk menentukan sekuens asam amino protein. Kesatuan semua makhluk
hidup ditunjukkan dengan indah oleh fakta bahwa kode yang menghubungkan
sekuens nukleotida dengan sekuens asam amino adalah sama di semua organisme:
pada bakteri, pada tumbuhan, pada hewan dan pada manusia. Pada akhirnya dapat
dikatakan bahwa kode yang digunakan tersebut bersifat universal.

Dalam sepuluh tahun terakhir ahli genetika telah menemukan alat yang
memungkinkannya untuk menciptakan kembali teori tersebut di laboratorium dengan
langkah-langkah dalam evolusi organisme. Dapat dikatakan bahwa alat-alat ini
menyediakan sarana untuk melakukan eksperimen sendiri di alam yang ternyata sulit
dilakukan. Dengan teknik penelitian DNA rekombinan, ahli genetika telah belajar
bagaimana mentransplantasikan gen dari satu organisme ke organisme lain,
sehingga mengubah materi genetik dengan cara yang tidak pernah dialami dalam
evolusi kehidupan di bumi. Pengetahuan seperti itu dan kemampuan manusia untuk
menerapkannya pada tujuan baru memiliki implikasi mendalam bagi semua ilmu
biologi. Untuk kehidupan seperti yang diketahui sekarang maka dapat ditambahkan
ke tingkat yang lebih kecil tetapi signifikan yaitu kehidupan seperti yang dijalani oleh
manusia itu sendiri.

Tujuan buku ini adalah untuk menyajikan ilmu genetika sedemikian rupa
sehingga siswa dan pembaca lainnya dapat menghargai tempatnya dalam biologi
serta sarana yang digunakan untuk sampai pada keadaan pengetahuan
perkembangan manusia saat ini. Materi genetik disebut DNA memiliki tiga bentuk
utama yaitu: pengaturan, ekspresi, dan evolusi. Buku ini disusun berdasarkan bagian
yang sesuai dengan ketiga ciri tersebut, antara lain: menyajikan sifat dan pengaturan
pewarisan bahan genetic tersebut secara turun-temurun, serta hukum-hukum yang
dengannya informasi yang terkandung dalam bahan-bahan tersebut dapat
diturunkan atau diwariskan dari generasi ke generasi, menjelaskan bagaimana



genetik informasi yang diwarisi oleh suatu organisme mengarahkan perkembangan
dan aktivitas organisme, dan membahas asal usul variasi genetik dan dasar genetik
dari evolusi biologis.

Di awal dari buku ini akan mengulas beberapa pengetahuan yang telah diperoleh
siswa sebelumnya dalam mata kuliah pengantar biologi sel. Pertama, berbagai jenis
organisme secara singkat dipertimbangkan. Kemudian membahas proses
pembelahan sel yaitu mitosis dan meiosis yang merupakan dua proses pembelahan
sel eukariotik yang utama berperan dalam pewarisan karakter dari orang tua kepada
anak-anaknya.

Dalam buku ini juga dibahas tentang genetika manusia atau genetika Mendelian.
Di dalam bahasan genetika Mendelian tentang variasi genetik, akan lebih jauh
diuraikan tentang penyakit pada manusia baik yang diwariskan maupun merupakan
penyakit akibat mutasi yang umum dang masih langka untuk dibahas. Dulu ilmu
pengetahuan yang tidak jelas atau penjelasan untuk kumpulan gejala yang aneh yang
merupakan bagian dari genetika manusia sekarang menjadi bagian dari percakapan
sehari-hari. Pada saat yang sama, akhirnya diakui bahwa Genetika Mendelian
merupakan salah satu dasar ilmu kedokteran, dan profesional perawatan kesehatan.
Terlepas dari kecenderungan populer untuk membicarakan gen yang dapat
menyebabkan munculnya kelainan-kelainan genetik, maka saat ini diketahui bahwa
untuk sebagian besar sifat dan penyakit, disebabkan oleh karena beberapa gen
berinteraksi satu sama lain dan pengaruh lingkungan.

Jakarta, November 2022
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GENETIKA MENDELIAN
— PEWARISAN DAN PENYIMPANGAN ——

Buku Ajar Genetika Mendelian: Pewarisan Dan Penyimpangan terdiri dari 7 Bab.

Bab 1: Gen dan Genom. Gen adalah unit hereditas. Gen adalah instruksi biokimia
yang memberi tahu sel, unit dasar kehidupan, cara membuat protein tertentu. Protein
ini memberikan atau mengontrol karakteristik yang menciptakan banyak
individualitas manusia. Sebuah gen terdiri dari molekul panjang asam
deoksiribonukleat (DNA). DNA mewariskan informasi dalam urutan empat jenis blok
bangunan. Selama beberapa tahun ke depan sekuensing genom pada manusia atau
mungkin bagian yang relevan darinya akan menjadi rutinitas dalam perawatan
kesehatan.

Bab 2: Pembelahan Sel dan Meiosis. Dalam tubuh manusia, sel-sel baru terbentuk
ketika sel-sel lama mati dengan kecepatan yang berbeda di jaringan yang berbeda.
Pertumbuhan, perkembangan, pemeliharaan kesehatan, dan penyembuhan dari
penyakit atau cedera memerlukan interaksi yang rumit antara tingkat mitosis dan
sitokinesis, yang masing-masing membagi DNA dan sisa sel, dan apoptosis yaitu
suatu bentuk kematian sel.

Bab 3: Mendelian, Prinsip Dasar Pewarisan. Gen adalah unit dasar informasi
biologis, dan hereditas adalah cara gen mewariskan sifat fisiologis, anatomis, dan
perilaku dari orang tua ke keturunannya.

Bab 4: Pengembangan Mendelian. Berbeda dengan ciri-ciri kacang ercis yang
telah diteliti oleh Gregor Mendel, sebagian besar ciri-ciri manusia tidak termasuk
dalam dua kategori fenotipe yang berlawanan. Sifat-sifat kompleks ini seperti warna
kulit dan rambut, tinggi badan, kemampuan atletik, dan banyak lainnya tampaknya
menentang analisis Mendel.

Bab 5: Teori Pewarisan Kromosom. Kromosom adalah struktur seluler yang
bertanggung jawab untuk mewariskan informasi genetik. Ahli genetika
menyimpulkan bahwa kromosom adalah pembawa gen yang mendasari mendasari
sebuah gagasan yang kemudian dikenal sebagaiteori pewarisan kromosom.

Bab 6: Variasi Jumlah Dan Struktur Kromosom. Sebuah kromosom dapat
diketahui secara struktural dalam beberapa cara yang kemungkinan dapat memiliki
terlalu banyak materi genetik, terlalu sedikit, atau hamparan DNA yang mengaiami
inversi atau insersi dan dimasukkan ke dalam jenis kromosom yang berbeda.
Pengaturan kromosom menjadi seimbang jika memiliki jumlah materi genetik yang
normal atau tidak seimbang jika hasil DNAberlebih atau kurang.

Bab 7: Mutasi Gen. Mutasi adalah perubahan sekuens DNA yang jarang terjadi
dalam suatu populasi dan biasanya mempengaruhi fenotipe. Mutasi terdiri dari
substitusi satu basa DNA, hingga delesi atau duplikasi puluhan, ratusan, ribuan, atau
bahkan jutaan basa, hingga menyebabkan kromosom hilang atau berlebih. Mutasi
dapat mempengaruhi bagian mana pun dari genom: sekuens yang mengkode protein
atau mengontrol transkripsi, intron, pengulangan, dan tempat yang penting untuk
penghilangan intron dan penyambungan ekson.
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