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I. Pendahuluan 

     Genetika telah menjadi perhatian penting dalam ilmu kedokteran modern. 

Pelayanan kesehatan modern semakin banyak menggunakan informasi genetik 

untuk kepentingan diagnosis, pengobatan, dan tata laksana pasien secara 

keseluruhan. Para peneliti memperkirakan sebanyak 90% penyakit medis memiliki 

komponen genetik yang dapat mempengaruhi penyakit secara signifikan. Sekitar 

50% kebutaan pada masa kanak-kanak memiliki penyebab genetik.1–4 

     Mata memiliki peran yang sangat penting dalam perkembangan pengetahuan 

mengenai genomik manusia. Sel-sel mata mengekspresikan sekitar 90% gen yang 

manusia miliki pada suatu waktu sepanjang kehidupan seseorang. Age-related 

macular degeneration (AMD), katarak, miopia dan glaukoma telah terbukti sangat 

dipengaruhi oleh faktor genetik. Tanda atau gejala pada mata juga sering membantu 

dalam pemeriksaan diagnostik maupun pemantauan efektivitas terapi karena 

umumnya kelainan terjadi pada awal kehidupan sehingga berperan dalam 

menangani beberapa penyakit genetik metabolik. Online Mendelian Inheritance in 

Man (OMIM) mencatat bahwa sekitar sepertiga dari data sinopsis klinis yang ada 

mencakup istilah yang mengacu pada suatu struktur atau fungsi pada mata.2,3,5,6 Sari 

kepustakaan ini bertujuan untuk membahas ilmu genetika dan pola pewarisan yang 

berkaitan dengan berbagai penyakit, termasuk penyakit-penyakit di bidang 

oftalmologi. 

 

II. Genetika Dasar 

     Genetika adalah ilmu yang menjelaskan tentang pewarisan sifat atau penyakit. 

Gen adalah unit molekul hereditas terkecil yang terdiri dari rangkaian nukleotida 

dan terletak terutama di inti sel. Sebagian kecil DNA terletak di mitokondria. 

Kromosom memiliki berbagai ukuran di dalam inti sel. Lengan kromosom terdiri 

dari lengan p dan lengan q. Lengan p merupakan lengan pendek, sedangkan lengan 

q merupakan lengan panjang. Di antara lengan p dan lengan q terdapat sentromer. 

Suatu gen menempati suatu lokus yang menggambarkan posisi atau tempat gen 

tersebut pada kromosom.3,4,7 
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     Manusia memiliki 46 kromosom yang saling berpasangan. Sel-sel autosomal 

berpasangan dan diberi nomor 1-22 dari ukuran terbesar hingga terkecil. Terdapat 

dua kromosom seksual selain 22 pasang kromosom autosomal. Kromosom seksual 

pria adalah XY, sementara kromosom seksual wanita adalah XX.3,7,8 

  

 

Gambar 1. Gambaran 23 pasang kromosom 
       Dikutip dari: Alberts dkk.7 

 

2.1 Struktur Gen 

     Informasi genetik tersimpan dalam struktur yang tersusun dari rangkaian 

polinukleotida. Asam Deoksiribonukleat (DNA) dan Asam Ribonukleat (RNA) 

terbuat dari nukleotida yang dihubungkan bersama dalam rantai panjang tidak 

bercabang. Setiap nukleotida terdiri dari basa, gula, dan fosfat.7–9 

 

 
Gambar 2. Gambaran (a) DNA (b) nukleosom (c) kromatin (d) sel 

  Dikutip dari: Sherwood dkk.9 

     Komponen gula pada DNA selalu berupa deoksiribosa. Basa pada DNA dapat 

berupa adenin (A), guanin (G), sitosin (C), atau timin (T). Komponen gula pada 

1 



3 
 

 

RNA selalu berupa ribosa. RNA juga terdiri dari empat jenis basa nukleotida, yaitu 

A, G, dan C seperti pada DNA, tetapi RNA memiliki komponen urasil (U) bukan 

timin (T). Setiap DNA memiliki lilitan dua rantai polinukleotida yang disebut heliks 

ganda. Kedua rantai DNA hanya akan menyatu dengan benar jika pasangan setiap 

A dalam satu rantai adalah T di rantai lain dan pasangan setiap G adalah C. 

Rangkaian DNA dikemas menjadi suatu struktur padat yang disebut kromatin. 

Kromatin melilit suatu gulungan protein yang disebut histon.8,10–12 

Gambar 3. Replikasi DNA 
Dikutip dari: Read dkk.13 

     Kedua pasangan basa pada DNA menjelaskan proses replikasi DNA. Replikasi 

dengan mekanisme saling melengkapi memungkinkan informasi genetik dalam sel 

induk untuk disalin dan diteruskan selama mitosis ke kedua sel anak. Sel 

menggunakan DNA dan RNA untuk melakukan pekerjaan yang berbeda. Sel 

menggunakan perbedaan kimia di antara keduanya sebagai sinyal pengenalan untuk 

menargetkan enzim ke DNA atau RNA yang sesuai.3,4,13 

 

2.2 Dogma Sentral 

     Setiap DNA mengalami proses transkripsi untuk menghasilkan messenger RNA 

(mRNA) kemudian diterjemahkan sebagai kode asam amino dari protein yang 

dihasilkan. Trinukleotida yang sesuai dengan asam amino memiliki beberapa 

redundansi dalam sistem, sehingga perubahan nukleotida belum tentu 

menghasilkan perubahan asam amino. Daerah penghasil kode pada DNA terdiri 

dari ekson yang beberapa di antaranya disambung bersama untuk membuat urutan 

penghasil kode RNA. Transkripsi terjadi di inti sel, sedangkan translasi terjadi di 

ribosom. Setiap mRNA menginduksi pembentukan asam amino yang dimediasi 

oleh transfer RNA (tRNA) untuk menghasilkan protein di ribosom.7,8,14 
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     Faktor transkripsi adalah protein yang mengikat urutan DNA tertentu sehingga 

mengontrol aliran informasi genetik dari DNA ke mRNA. Faktor transkripsi 

melakukan fungsi ini dengan mempromosikan atau menekan perekrutan RNA 

polimerase ke gen tertentu. Sekitar 10% gen dalam kode genom manusia berperan 

untuk faktor transkripsi. Bagian kromosom yang aktif dalam proses transkripsi 

disebut euchromatin, sedangkan bagian yang tidak terlibat aktif disebut 

heterochromatin.7,8,10,11 

Gambar 4. Dogma Sentral Genetika 

         Dikutip dari: Hall dkk.10 

     Messenger RNA mengalami eksisi intron melalui proses terorganisir yang 

disebut splicing. Splicing membuat mRNA hanya terdiri dari ekson, selanjutnya 

segmen ekson mengalami translasi di ribosom. Translasi menghasilkan asam amino 

yang spesifik sesuai kode mRNA. Penyambungan terjadi dalam struktur khusus 

bernama spliceosome yang tersusun atas RNA dan protein.3,8,10 

 

2.3 Siklus Sel 

     Siklus sel adalah serangkaian peristiwa yang terjadi dalam sel yang mengarah 

ke duplikasi dan pembelahan, Siklus sel terdiri dari empat fase yang berbeda. 

Terdapat perbedaan siklus sel pada mitosis dan meiosis. Mitosis mengacu pada 

pembelahan sel somatik, sedangkan meiosis mengacu pada replikasi sel 

germinal.7,9,15 
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     Fase pertama pada mitosis adalah Gap atau Growth 1 (G1) di mana sel 

mengalami pertumbuhan untuk mencapai ukuran yang cukup besar sebagai 

persiapan untuk sintesis DNA. Fase kedua adalah Sintesis (S) yang mencakup 

proses sel mengalami sintesis DNA atau replikasi kromosom. Fase ketiga adalah 

fase Gap atau Growth 2 (G2) yang mencakup proses sel mengalami pertumbuhan 

untuk persiapan mitosis. Fase keempat adalah fase Mitosis (M) yang mencakup 

proses sel mengalami mitosis dan sitokinesis.3,7,10 

     Fase M terdiri dari dua proses, yaitu mitosis dan sitokinesis. Kromosom sel 

terbagi ke dua sel saudara pada mitosis. Sitoplasma sel membelah dua dan 

membentuk sel yang berbeda pada sitokinesis. Sel yang untuk sementara berhenti 

membelah memasuki keadaan diam yang disebut G0. Fase M terbagi menjadi 

beberapa fase berurutan yang berbeda, yakni profase, metafase, anafase, dan 

telofase. Kromatin memadat menjadi kromosom pada profase. Kromosom berjajar 

di tengah sel pada metafase. Kromosom membelah dan bermigrasi ke kutub sel 

yang berlawanan pada anafase. Dua inti anak terbentuk di kutub sel pada 

telofase.3,9,10 

 

Gambar 5. Pembelahan Sel 
       Dikutip dari: Sherwood dkk.9 

     Meiosis adalah jenis pembelahan sel khusus yang diperlukan untuk reproduksi 

seksual pada eukariota. Meiosis menghasilkan sel ovum dan sperma. Meiosis terdiri 

dari dua pembelahan sel berturut-turut, yaitu meiosis I dan meiosis II. Kromosom 

mengalami rekombinasi gen dari setiap orang tua sehingga menghasilkan 
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kombinasi genetik yang berbeda di setiap gamet pada meiosis. Hasil meiosis adalah 

empat sel haploid yang unik secara genetik, sedangkan hasil mitosis adalah dua sel 

diploid yang identik secara genetik.3,9,10 

     Interfase pada meiosis terdiri dari fase G1 dan S. Interfase diikuti oleh meiosis I 

dan meiosis II. Tidak terdapat fase G2 pada meiosis. Meiosis I dan II masing-

masing dibagi menjadi profase, metafase, anafase, dan telofase, seperti dalam siklus 

sel mitosis. Masing-masing kromosom terdiri dari satu molekul DNA yang sangat 

panjang pada fase G1. Sel mengandung 46 kromosom pada tahap G1. Kromosom 

berduplikasi selama fase S sehingga masing-masing dari 46 kromosom menjadi 

kompleks dari dua kromatid saudara yang identik. Kromosom homolog terpisah 

menjadi dua sel selama meiosis I. Seluruh isi haploid dari setiap kromosom 

terkandung dalam masing-masing sel anak yang dihasilkan. Pembelahan meiosis 

pertama dengan demikian mengurangi ploidi sel asli hingga setengahnya. Setiap 

untai saudara kromosom (kromatid) berpisah selama meiosis II. Kromatid individu 

berpisah menjadi sel anak haploid. Dua sel hasil meiosis I membelah selama 

meiosis II menghasilkan empat sel anak haploid.7,9,10 

     Transisi dari satu fase ke fase berikutnya diatur di titik pemeriksaan. Titik 

pemeriksaan penting terjadi pada transisi dari G1 ke S dan transisi dari G2 ke M. 

Ukuran sel, ketersediaan nutrisi, dan faktor pertumbuhan dinilai di titik 

pemeriksaan G1, lalu sel diperiksa untuk kerusakan DNA. Sel melanjutkan 

pembelahan sel setelah melalui titik pemeriksaan ini. Sel memasuki fase G0 jika 

tidak berlanjut. Pemeriksaan DNA lebih lanjut terjadi di titik pemeriksaan G2 

sebelum siklus berlanjut ke fase M. Perbaikan atau kematian sel terjadi jika 

kerusakan DNA terdeteksi di salah satu titik pemeriksaan. Regulasi titik 

pemeriksaan terjadi melalui keluarga protein yang dikenal sebagai cyclin dan 

cyclin-dependent kinase (CDK). Gen penekan tumor seperti keluarga 

retinoblastoma (Rb) sering berperan dalam regulasi siklus sel. Fosforilasi CDK dari 

keluarga retinoblastoma memfasilitasi persiapan fase S. Gangguan pada CDK atau 

Rb dapat menyebabkan munculnya proses pembentukan tumor di berbagai lokasi 

tubuh.3,7,8 

 



7 
 

 

2.4 Kerusakan dan Perbaikan DNA 

     Asam Deoksiribonukleat (DNA) terus mengalami kerusakan dari mutagen 

seperti sinar ultraviolet (UV), bahan kimia, dan deaminasi spontan. Setiap sel 

kehilangan 10.000 basa per hari dari pemecahan DNA. Mutasi yang terjadi akan 

menumpuk dan menghasilkan pembentukan tumor jika tidak terjadi perbaikan. 

Kerusakan DNA menyebabkan sekitar 80%-90% kanker pada manusia. Sel 

memperbaiki DNA yang rusak dengan dua mekanisme utama, yaitu perbaikan 

eksisi dan perbaikan ketidakcocokan.3,7,15 

     Sistem kerja-silang berperan dalam koordinasi proses replikasi, transkripsi, 

perbaikan ketidakcocokan, perbaikan eksisi, dan ekspresi gen. Enzim-enzim yang 

memotong atau menambal segmen DNA selama persilangan pada meiosis juga 

terlibat dalam perbaikan DNA. Molekul yang mengurai DNA untai ganda adalah 

helikase. Helikase berperan dalam replikasi, transkripsi, dan perbaikan eksisi DNA. 

Antionkogen p53 berperan sangat penting sebagai penjaga genom dengan 

mencegah sel berkembang biak jika kerusakan DNA mereka tidak dapat 

diperbaiki.3,7,8 

     Mutasi p53 merupakan predisposisi terbentuknya tumor. Tingkat p53 meningkat 

setelah paparan radiasi. Gen p53 menghambat replikasi DNA secara langsung dan 

berikatan dengan salah satu faktor transkripsi RNA polimerase, yaitu Transcription 

Factor II H (TFIH). Peningkatan produksi p53 menginduksi penghentian sel yang 

reversibel sampai perbaikan DNA dapat terjadi jika tingkat kerusakannya kecil. 

Produksi p53 meningkat secara besar-besaran dan apoptosis terjadi jika kerusakan 

DNA terlalu besar atau tidak bisa diperbaiki. Hilangnya p53 menyebabkan sel-sel 

gagal untuk berhenti dan sel-sel ini tidak memasuki apoptosis.3,7,10 

 

III. Pola Pewarisan 

     Kelainan genetik adalah konsekuensi dari kelainan aktivitas gen. Kelainan 

aktivitas gen mungkin didapat atau diwariskan. Penentuan suatu sifat atau kelainan 

bersifat genetik dapat dilakukan dengan mengkaji transmisinya dalam keluarga atau 

frekuensinya di antara kerabat dekat. Analisis pedigree berdasarkan anamnesis 

yang baik dapat memberikan gambaran untuk mengkaji kelainan genetik. Analisis 
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berawal dari orang dengan perhatian medis yang disebut index case, proband, 

propositus (pria) atau proposita (wanita). Terdapat beberapa jenis pola pewarisan 

utama dalam kelainan genetik, yaitu pewarisan autosomal resesif, pewarisan 

autosomal dominan, pewarisan terkait kromosom X, pewarisan mitokondrial, dan 

pewarisan multifaktorial.3,4,8,16 

     Gen sifat dominan selalu diekspresikan dengan fenotipe yang sama baik hadir 

dalam keadaan homozigot maupun heterozigot. Gen sifat resesif menghasilkan 

ekspresi hanya dalam keadaan homozigot atau senyawa heterozigot (compound 

heterozygote) ketika kedua alel pada lokus tertentu adalah mutan. Suatu sifat 

bersifat resesif jika ekspresinya ditekan oleh adanya gen normal. Suatu sifat bersifat 

dominan jika tidak dipengaruhi oleh satu salinan gen normal.3,8,17 

     Pewarisan autosomal dan pewarisan terkait kromosom X termasuk ke dalam 

pola pewarisan Mendelian. Pola pewarisan Mendelian adalah pewarisan karakter 

genetik yang paling sederhana karena diekspresikan atau tidaknya suatu karakter 

dapat ditentukan hanya oleh suatu genotipe pada suatu lokus. Pewarisan 

multifaktorial disebut pewarisan non-Mendelian.4,8,16 

 

3.1 Pewarisan Autosomal 

     Penyakit autosomal resesif dapat diekspresikan sepenuhnya hanya dengan 

adanya gen mutan pada lokus yang sama pada kedua kromosom homolog atau dari 

dua alel mutan berbeda pada lokus yang sama. Sebuah alel mutan tunggal cukup 

untuk menyebabkan suatu kelainan resesif jika alel normal pada kromosom 

homolog dihapus. Sebuah sifat resesif dapat tetap laten selama beberapa generasi 

sampai kesempatan kawin dari dua heterozigot untuk alel mutan memunculkan 

individu yang terkena. Frekuensi pembawa yang bersifat heterozigot untuk 

gangguan tertentu akan selalu jauh lebih besar daripada homozigot.3,4,8 

     Penyakit autosomal resesif sering terjadi akibat defek pada protein enzimatik. 

Sebagian besar kesalahan metabolisme bawaan yang dihasilkan dari cacat enzim 

adalah sifat autosomal resesif, meskipun beberapa adalah kelainan resesif terkait 

kromosom X. Sebagian besar reproduksi yang menghasilkan transmisi kelainan 

resesif melibatkan orang tua heterozigot dengan fenotipe normal. Orang tua 



9 
 

 

heterozigot yang tidak terpengaruh secara klinis akan menghasilkan keturunan 

dengan rasio satu terpengaruh secara klinis dengan tiga normal secara klinis. Pasien 

dengan penyakit resesif dalam keluarga yang memiliki dua orang anak seringkali 

merupakan satu-satunya anggota keluarga yang terkena. Pola pewarisan autosomal 

resesif menyebabkan sekitar 40%-50% pasien dengan retinitis pigmentosa (RP) 

tidak memiliki riwayat keluarga dengan gangguan tersebut.3,17,18 

     Ciri-ciri autosomal dominan sering mewakili cacat pada protein non enzimatik 

struktural, seperti fibrillin pada sindrom Marfan atau kolagen pada sindrom 

Stickler. Mode pewarisan yang dominan telah diamati untuk beberapa sindrom 

neoplastik ganas, seperti retinoblastoma, penyakit von Hippel-Lindau, tuberous 

sclerosis, dan sindrom Gardner. Neoplasia pada penyakit ini diturunkan sebagai 

sifat autosomal dominan, kemudian defeknya bersifat resesif pada tingkat sel. 

Tumor timbul karena hilangnya fungsi kedua alel. Heterozigot terpengaruh secara 

klinis dalam pewarisan dominan. Setiap keturunan dari dua orang tua heterozigot 

memiliki risiko 25% menjadi homozigot yang terkena. Salah satu contoh gangguan 

autosomal dominan adalah sindrom aniridia dan Waardenburg yang dihasilkan dari 

hilangnya salah satu alel masing-masing untuk faktor transkripsi perkembangan 

PAX6 dan PAX3.3,8,16 

     Sifat-sifat yang diturunkan secara dominan namun tidak diekspresikan secara 

klinis disebut penetrasi tidak lengkap atau generasi yang dilewati. Penularan 

kelainan dari laki-laki ke anak laki-lakinya juga harus terjadi. Setiap keturunan dari 

heterozigot yang terpengaruh dengan kelainan dominan biasanya memiliki peluang 

1:2 untuk mewarisi gen mutan. Tingkat variabilitas dalam ekspresi ciri-ciri tertentu 

biasanya lebih menonjol pada kelainan bawaan autosomal dominan daripada jenis 

kelainan genetik lainnya. Jika kelainan klinis diwariskan dalam lebih dari satu pola 

mendelian, umumnya kelainan yang dominan secara klinis kurang parah daripada 

yang diturunkan secara resesif.3,8,19 

 

3.2 Pewarisan Terkait Kromosom X 

     Sifat yang ditentukan oleh gen-gen pada salah satu kromosom seksual disebut 

terkait jenis kelamin (sex-linked). Wanita memiliki dua kromosom X yang salah 
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satu di antaranya akan pergi ke setiap sel telur. Laki-laki memiliki kromosom X dan 

Y. Orang tua laki-laki menyumbangkan satu-satunya kromosom X untuk semua 

putrinya dan satu-satunya kromosom Y untuk semua putranya. Beberapa kondisi 

terkait-X memiliki frekuensi yang cukup besar dalam populasi manusia, misalnya 

cacat penglihatan warna bawaan seperti anomali protan dan deutan. Ciri khas dari 

pewarisan terkait kromosom X adalah tidak adanya pewarisan dari ayah ke anak 

laki-laki. Kromosom X laki-laki hanya diturunkan ke anak perempuan sehingga 

semua anak perempuan dari laki-laki yang terkena akan mewarisi gen mutan.3,8,16 

Gambar 6. Contoh diagram pola pewarisan Mendelian 
            DIkutip dari: Strachan dkk.8 

 

     Laki-laki hanya memiliki sebuah gen terkait kromosom X sehingga dikatakan 

hemizigot untuk gen tersebut, bukan homozigot atau heterozigot. Tidak ada gen 

normal untuk menyeimbangkan gen terkait X mutan pada pria sehingga fenotipe 

yang dihasilkan akan selalu diekspresikan. Seorang wanita mungkin menjadi 

heterozigot atau homozigot untuk gen terkait kromosom X. Setiap anak perempuan 

yang sehat secara fenotipik tetapi heterozigot adalah pembawa. Setiap anak laki-

laki dari seorang wanita heterozigot memiliki peluang yang sama untuk tidak 

terpengaruh atau terpengaruh secara hemizigot.3,8,13 
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     Warisan resesif terkait kromosom X harus dipertimbangkan ketika semua 

individu yang terkena dampak dalam keluarga adalah laki-laki, terutama ketika 

mereka terkait melalui wanita yang secara historis tidak terpengaruh. Banyak 

silsilah RP terkait kromosom X telah disalahartikan sebagai dominan autosomal 

karena bermanifestasi pembawa pada wanita. Fitur utama dari silsilah terkait 

kromosom X adalah tidak ada penularan dari pria ke pria.3,8,13 

     Sifat dominan terkait kromosom X disebabkan oleh gen mutan yang 

diekspresikan dalam dosis tunggal dan dibawa pada kromosom X sehingga baik 

wanita heterozigot maupun pria hemizigot terpengaruh secara klinis. Wanita 

terkena hampir dua kali lebih sering daripada pria. Semua anak perempuan dari 

laki-laki berpenyakit terpengaruh. Semua anak laki-laki terbebas kecuali ibu 

mereka juga terpengaruh. Beberapa kelainan terkait kromosom X terbukti 

mematikan pada pria hemizigot. Incontinentia pigmenti (sindrom Bloch-

Sulzberger) adalah contoh kelainan terkait kromosom X yang meliputi kelainan 

gigi, katarak kongenital atau sekunder, neovaskularisasi retina dengan ablasi retina 

traksi, dan pseudoglioma.3,8,20 

 

3.3 Pewarisan Mitokondrial 

     Pewarisan mitokondrial adalah pengamatan sifat penyakit yang ditentukan oleh 

genom mitokondria. Setiap sel mengandung beberapa mitokondria. Setiap 

mitokondria mengandung beberapa segmen DNA. Mitokondria mengandung 

sekitar 10 kromosom melingkar tunggal yang bereplikasi secara independen dari 

genom nuklir.3,7,8 

     Secara eksklusif mtDNA diwariskan secara maternal sehingga risiko pewarisan 

ayah dianggap pada dasarnya adalah nol, kecuali pada beberapa kondisi yang sangat 

jarang. Manusia memperoleh mitokondria dari sel telur. Mitokondria ayah 

memasuki telur pada pembuahan di mana mereka merupakan fraksi yang sangat 

kecil (0,1%) dari total mitokondria. Mitokondria paternal dan mtDNA mereka 

dengan cepat dieliminasi pada awal embriogenesis. Akrosom sperma hilang selama 

pembuahan. Tidak ada transmisi dari laki-laki ke keturunannya. Anak laki-laki 

maupun anak perempuan dapat menerima gen yang rusak dari ibu mereka. Semua 
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keturunan wanita yang terkena juga akan terpengaruh jika semua mitokondria 

membawa gen. Pola penyakit yang tepat mungkin tidak dikenali jika hanya 

sebagian dari gen mitokondria yang terpengaruh. 3,16,17 

Gambar 7. Contoh diagram pewarisan mitokondrial 
               Dikutip dari: Strachan dkk.8 

 

     Pola pewarisan ibu berlaku ketika hampir semua keturunan dari seorang wanita 

yang terkena tampaknya berisiko mengekspresikan suatu sifat dan anak perempuan 

berisiko untuk mewariskan sifat tersebut ke generasi berikutnya. Bentuk pewarisan 

ini sangat menunjukkan kelainan mitokondria. Tidak semua penyakit mitokondria 

menunjukkan pewarisan mitokondria. Ada variasi DNA mitokondria (mtDNA) di 

dalam sel dan di antara sel-sel orang yang sama. Lebih dari dua salinan genom 

mitokondria hadir di setiap sel sehingga varian tidak digambarkan sebagai 

heterozigot atau homozigot, melainkan homoplasma atau heteroplasma. 

Homoplasma berarti ada di semua salinan genom mitokondria. Heteroplasma 

berarti ada dalam sebagian salinan genom mitokondria.3,4,20 

 

3.4 Pewarisan Multifaktorial 

     Banyak sifat dan kelainan pada manusia cenderung ditentukan bukan hanya 

suatu faktor tertentu yang dijelaskan oleh pola Mendelian sederhana.  Kombinasi 

beberapa faktor genetik dan lingkungan menentukan ekspresi sifat atau suatu 

kelainan. Pola pewarisan seperti ini disebut dengan pewarisan multifaktorial atau 

pewarisan kompleks. Pewarisan multifaktorial berlaku pada karakter yang 

bergantung pada lebih dari satu lokus genetik atau pada satu lokus yang memiliki 
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latar poligenik. Pewarisan multifaktorial yang melibatkan sejumlah kecil lokus 

disebut oligogenik, sementara pewarisan multifaktorial yang melibatkan banyak 

lokus disebut poligenik. Pewarisan multifaktorial disebut juga pewarisan non-

Mendelian.4,8,20 

Gambar 8. Contoh diagram pewarisan multifaktorial 
                          Dikutip dari: Firth dkk.20 

 

     Banyak gangguan multifaktorial yang sering terjadi seperti diabetes, hipertensi, 

dan penyakit arteri koroner terdapat dalam keluarga melalui pewarisan 

multifaktorial. Risiko genetik pada kelainan ini biasanya disebabkan oleh beberapa 

varian genetik dan genomik dengan masing-masing memiliki dampak yang kecil. 

Ekspresi penyakit tergantung pada interaksi dan akumulasi berbagai faktor. 4,8,16 

       
IV. Simpulan 

     Genetika menjelaskan tentang sifat dan pewarisan sifat dari generasi ke generasi. 

Pelayanan kesehatan semakin banyak menggunakan informasi genetik untuk 

berbagai kepentingan pasien. Informasi genetik pada manusia tersimpan dalam 

DNA di inti sel dan mitokondria. Sel-sel tubuh manusia mengalami siklus sel dan 

membelah dengan cara mitosis atau meiosis. DNA dapat mengalami kerusakan, 

namun terdapat berbagai mekanisme untuk memperbaiki kerusakan yang terjadi. 

Gangguan regulasi dalam memperbaiki kerusakan DNA dapat menyebabkan 

berbagai kelainan genetik. Kelainan genetik yang terjadi dapat diwariskan melalui 

berbagai pola, misalnya pola Mendelian sederhana dan pola multifaktorial. 

Pengetahuan yang memadai mengenai genetika dan pola pewarisan dapat berguna 

dalam memahami berbagai penyakit pada bidang oftalmologi.  
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