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SINOPSIS 

 

Buku ini membahas tentang teori-teori dasar yang dipelajari di 

bidang ilmu genetika. Pembahasan tersebut meliputi teori tentang 

hereditas dalam genetika, kaitan ilmu genetika dengan ayat Al 

Qur’an yang merupakan pedoman keilmuan dan pembelajaran, 

aplikasi genetika dalam berbagai bidang, hukum mendel dan 

pengembangan hukum mendel, genetika populasi dan evolusi, gen 

dan materi genetik, kromosom, mitosis dan meiosis, mutasi gen 

dan mutasi kromosom, replikasi DNA dan ekspresi gen, Isolasi 

DNA, Polimerase Chain Reaction (PCR), elektroforesis dan 

sekuensing, serta penggunaan Bioinformatika dalam mengolah 

data genetika. Oleh karena itu, buku ini ditulis untuk memberikan 

pengetahuan dasar kepada masyarakat awam maupun 

mahasiswa/akademisi yang berkecimpung di bidang Biologi dan 

Genetika secara khususnya. Buku ini nantinya dapat menjadi 

referensi dalam memahami ilmu genetika dan praktik DNA secara 

lebih mendalam. 
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BAB I 

GENETIKA 

1.1. Pengertian Genetika 

Genetika adalah ilmu yang mempelajari tentang 

hereditas (pewarisan sifat) dan variasi hereditas. Genetika 

dapat ditemukan pada semua tingkatan organisme mulai dari 

tingkatan sel sampai molekul. Pada praktiknya sekarang 

genetika terus berevolusi dan telah dimanfaatkan pada bidang 

pertanian dan kedokteran. Hal ini berkaitan dengan 

manipulasi DNA sebagai materi genetik. 

Selain itu, perkembangan genetika pada organisme ke 

arah DNA genom dan DNA komplemen. Akuisisi data cepat, 

dan analisis urutan genom telah dilakukan pada semua 

spesies, termasuk manusia. Genetika juga mencakup banyak 

hal mengenai evolusi di tingkat molekuler atau dikenal 

dengan evolusi genom. Faktanya, metode dan peneluan 

genetika merupakan katalis awal dari kemajuan di semua 

bidang biologi, dari biologi sel hingga fisiologi, 

perkembangan organisme, perilaku organisme, bahkan 

ekologi.  

Salah satu ciri kehidupan yaitu kemampuan organisme 

untuk bereproduksi, contohnya Harimau menghasilkan 

harimau kecil dan Pohon Pinus menghasilkan anakan pohon 

pinus. Transmisi sifat dari satu generasi ke generasi 

berikutnya disebut warisan (inheritance) atau hereditas. 

Namun, keturunannya tidak memiliki salinan sifat yang 

identik dari salah satu orang tua atau saudaranya. Seiring 

dengan hereditas yang memiliki kesamaan, ada juga variasi. 

Petani telah mengekploitasi prinsip-prinsip hereditas dan 

variasi selama ribuan tahun untuk pemuliaan tanaman dan 

hewan untuk sifat yang diinginkan. 

Genetika merupakan salah satu bidang ilmu yang paling 

maju dan berkembang pesat di bidang sains, dengan adanya 

penemuan-penemuan baru yang penting dan dilaporkan 

setiap bulannya. Banyak artikel terkait genetika yang berasal 



 
 

2 

dari negara maju seperti: Complete genom dari Platipus, 

penemuan gen yang berperan dalam penyakit multiple 

sclerosis dan kanker, analisis DNA dari hewan Mammut 

Berbulu yang telah punah, dan identifikasi gen yang 

mempengaruhi pigmentasi kulit, dan tinggi badan. Selain itu, 

pengujian genetic untuk menentukan ayah, seorang keturunan 

dan kerentanan terhadap penyakit tertentu. Penemuan yang 

baru dan penerapan genetika memberi pengaruh yang 

signifikan sehingga membuat studi tentang genetika menjadi 

menarik.  

 

1.2. Peran Genetika dalam Bidang Biologi 

Pemahaman tentang genetika penting untuk semua 

orang, dan sangat penting untuk mahasiswa biologi. Genetika 

menyediakan salah satu prinsip pemersatu biologi yaitu 

semua organisme menggunakan asam nukleat untuk materi 

genetiknya dan mengkodekan informasi genetik dengan cara 

yang sama. Genetika sebagai dasar dalam mempelajari 

banyak disiplin biologi lainnya.  

Evolusi sebagai contoh, perubahan genetik terjadi dari 

waktu ke waktu. Jadi, studi tentang evolusi membutuhkan 

pemahaman tentang dasar genetika. Bidang biologi 

perkembangan organisme juga bergantung pada genetika, 

jaringan dan organ terbentuk melalui ekspresi yang diatur 

oleh gen. Bahkan bidang-bidang seperti taksonomi, ekologi 

dan perilaku hewan membuat genetik semakin meningkat. 

Semua studi bidang biologi dan kedokteran tidak lengkap 

tanpa pemahaman yang menyeluruh tentang gen dan metode 

genetik. 

 

1.3. Sejarah Perkembangan Genetika 

Meskipun ilmu genetika dianggap masih muda, hampir 

seluruh produk dari 100 tahun terakhir dihasilkan oleh 

manusia menggunakan prinsip genetika. 
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a. Prasejarah (Prehistory)  

 Bukti pertama yang dipahami dan diterapkan manusia 

terhadap prinsip hereditas ditemukan dalam domestikasi 

tumbuhan dan hewan, yang dimulai 10.000 dan 12.000 tahun 

yang lalu.  

 Organisme domestifikasi pertama yaitu gandum, kacang 

polong, sereal, lentil, barley, anjing, kambing dan domba. 

Pembiakan selektif menghasilkan wol dari domba. 

 Pada 4000 tahun yang lalu, teknik genetik yang canggih 

sudah digunakan di Timur Tengah. Ansyur dan Babilonia 

mengembangkan ratusan varietas kurma yang berbeda ukuran 

buahnya, warna, rasa dan waktu pematangan. Bukti 

ditemukan dari relief Asyur dari 2880 tahun lalu. 

  
Gambar 1.1. Bukti Purbakala Pemanfaatan Teknik 

Genetika di Bidang Agrikultur 
 

b. Bukti Tulisan Awal (Early Written Avidence) 

 Tulisan suci Hindu yang berasal dari tahun 2000 tahun yang 

lalu mengaitkan banyak sifat dengan ayah dan menyarankan 

bahwa perbedaan antara saudara kandung dapat dijelaskan 

oleh efek dari ibu. Hal ini menjelaskan maternal hereditas.  

 Tulisan lain menyarankan bahwa harus menghindari calon 

pasangan yang memiliki sifat yang tidak diinginkan 

kemungkinan diturunkan kepada anaknya. Contoh hemofilia. 

 Filsuf Yunani Aristoteles (384 – 322 SM) adalah sangat 

tertarik pada keturunan. Aristoteles percaya bahwa laki-laki 

dan perempuan memberikan kontribusi kepada keturunannya. 

 Bangsa Romawi kuno berhasil mengembangkan sejumlah 

teknik pemuliaan hewan dan tumbuhan.   
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c. Bangkitnya Genetika Modern 

 Akhir tahun 1500-an, Robert Hooke (1653-1703) 

menemukan sel pada tahun 1665. Mikroskop menyediakan 

naturalis dengan pemandangan baru dan menarik tentang 

kehidupan.  

 Gagasan awal lain tentang hereditas adalah pencampuran 

warisan, yang mengusulkan bahwa keturunan adalah 

campuran dari sifat orang tuanya.  

  Nehemia Grew (1641-1712) melaporkan bahwa tanaman 

berkembangbiak secara seksual dengan serbuk sari dari sel 

kelamin jantan.  

 Joseph Gottleib Kölreuter (1733–1806) melakukan banyak 

menyilangkan dan mempelajari serbuk sari di bawah 

mikroskop.  

 Gregor Mendel (1822–1884) menemukan prinsip dasar 

hereditas. Saat ini Mendel diakui sebagai bapak genetika. 

 Perkembangan dalam sitologi di 1800-an memiliki pengaruh 

yang kuat pada genetika. Robert Brown (1773-1858) 

menggambarkan inti sel pada tahun 1833.  

 Matthis Jacob Schleiden (1804–1881) dan Theodor Schwann 

(1810–1882) mengusulkan konsep dari teori sel pada tahun 

1839. Semua kehidupan terdiri dari sel, sel muncul hanya dari 

sel yang sudah ada sebelumnya, dan sel adalah unit dasar dari 

struktur dan fungsi dalam organisme hidup.  

 Charles Darwin (1809–1882), mengajukan teori evolusi 

melalui seleksi alam dan diterbitkan gagasannya dalam On 

the Origin of Species pada tahun 1856. Darwin mengakui 

bahwa hereditas adalah dasar evolusi.  

 Akhir abad ke-19, adanya penemuan mikrotom dan 

perkembangan peningkatan histologis dan sitologi. Beberapa 

ahli sitologi menunjukkan bahwa nukleus memiliki peran 

dalam fertilisasi.  

 Walter Flemming (1843–1905) mengamati pembagian 

kromosom pada tahun 1879 dan menerbitkan buku yang luar 

biasa deskripsi mitosis. Pada tahun 1885, secara umum diakui 

bahwa nukleus mengandung informasi herediter.  
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 Agustus Weismann (1834–1914) meletakkan gagasan tentang 

pewarisan sifat yang diperoleh. Weismann mengusulkan teori 

plasma nutfah, yang menyatakan: sel-sel dalam organ 

reproduksi membawa kumpulan informasi genetik yang 

diteruskan ke gamet. 

d. Genetika Abad Kedua Puluh 

 Tahun 1900 adalah titik balik dalam sejarah genetika. 

Publikasi penting Gregor Mendel tahun 1866 tentang 

eksperimen dengan tanaman kacang polong, yang 

mengungkapkan prinsip-prinsip hereditas, "ditemukan 

kembali".  

 Walter Sutton (1877–1916) mengusulkan pada tahun 1902 

bahwa gen terletak pada kromosom.  

 Thomas Hunt Morgan (1866–1945) menemukan mutan 

genetik pertama lalat buah pada tahun 1910 dan 

menggunakan lalat buah untuk mengungkap banyak 

pewarisan genetika.  

 Ronald A. Fisher (1890–1962), John B.S. Haldane (1892–

1964), dan Sewall Wright (1889–1988) meletakkan dasar 

untuk genetika populasi pada tahun 1930-an. 

 Ahli genetika mulai menggunakan bakteri dan virus dalam 

1940-an; reproduksi cepat dan sistem genetik sederhana.  

 Bukti mengumpulkan bahwa DNA adalah gudang informasi 

genetik. James Watson (lahir 1928) dan Francis Crick (lahir 

1916) menggambarkan struktur tiga dimensi DNA pada tahun 

1953, mengantarkan era genetika molekuler.  

 Pada tahun 1966, struktur kimia DNA dan sistemnya 

menentukan urutan asam amino protein telah dikerjakan.  

 Kemajuan dalam genetika molekuler menyebabkan 

percobaan DNA rekombinan pertama pada tahun 1973, yang 

memicu revolusi lain dalam penelitian genetik.  

 Walter Gilbert (lahir 1932) dan Frederick Sanger (lahir 1918) 

mengembangkan metode untuk sekuensing DNA pada tahun 

1977.  
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 Kay Mullis (lahir 1944) tahun 1986 menemukan reaksi 

polymerase berantai, teknik untuk memperbanyak jumlah 

SNA dengan cepat.  

 Pada tahun 1990, terapi gen digunakan untuk pertama kali 

mengobati penyakit genetik manusia di Amerika Serikat dan 

Proyek Genom Manusia adalah diluncurkan.  

 Pada tahun 1995, urutan DNA lengkap pertama dari a 

organisme yang hidup bebas: bakteri Haemophilus influenza 

ditentukan, dan urutan lengkap pertama dari a organisme 

eukariotik (ragi) dilaporkan setahun kemudian.  

 

e. Masa Depan Genetika 

 Informasi genetika terus bertambah setiap tahun. Urutan 

genom banyak organisme ditambahkan ke database DNA 

setiap tahun, dan detail baru tentang gen struktur dan fungsi 

terus memperluas  pengetahuan tentang keturunan. Semua 

informasi ini memberi kita dengan pemahaman yang lebih 

baik tentang berbagai proses biologi dan hubungan evolusi.  

 Informasi genetik membutuhkan pengembangan 

berkelanjutan menggunakan program komputer yang canggih 

untuk menyimpan, mengambil, membandingkan, dan 

menganalisis data genetik dan telah memunculkan bidang 

Bioinformatika, penggabungan biologi molekuler dan ilmu 

Komputer.  

 Microchip genetik baru yang secara bersamaan menganalisis 

ribuan molekul RNA akan memberikan informasi tentang 

aktivitas ribuan gen di a sel yang diberikan, memungkinkan 

gambaran rinci tentang bagaimana sel merespons sinyal 

eksternal, tekanan lingkungan, dan penyakit negara bagian.  

 Penggunaan genetika di bidang pertanian, kimia, dan bidang 

perawatan kesehatan akan terus berkembang; beberapa 

memprediksi bahwa bioteknologi akan menjadi abad kedua 

puluh satu apa yang industri elektronik adalah untuk abad 

kedua puluh. 
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1.4. Konsep Dasar Genetika 

Berikut ini beberapa konsep dasar dari genetika, yaitu:  

1. Sel terdiri dari dua tipe dasar: eukariotik dan 

prokariotik. Secara struktural, sel terdiri dari dua tipe 

dasar, meskipun, secara evolusi lebih kompleks. Sel 

prokariotik tidak memiliki membran inti dan tidak 

memiliki organel sel yang dibatasi membran, sedangkan 

sel eukariotik lebih kompleks, memiliki nukleus dan 

dibatasi membran organel seperti kloroplas dan 

mitokondria. 

2. Gen adalah unit dasar hereditas. Gen secara tepat 

menentukan variasi, tergantung pada konteks biologis. 

Pada tingkat yang paling sederhana, gen sebagai unit 

informasi yang mengkodekan ciri.  

3. Gen datang dalam berbagai bentuk yang disebut alel. 

Sebuah gen yang menentukan karakteristik mungkin ada 

dalam beberapa bentuk, yang disebut alel.  

4. Gen memberikan fenotipe. Salah satu yang paling 

penting konsep dalam genetika adalah perbedaan antara 

sifat dan gen. Sifat tidak diwariskan secara langsung. 

Sebaliknya, gen diwariskan bersama dengan faktor 

lingkungan, menentukan ekspresi dari sifat. Informasi 

genetik (genotipe), sedangkan sifat itu adalah fenotipe.  

5. Informasi genetik dibawa dalam DNA dan RNA. 

Informasi genetik dikodekan dalam struktur molekul 

asam nukleat, yang datang dalam dua jenis: 

deoxyribonukleat asam (DNA) dan asam ribonukleat 

(RNA). Asam nukleat adalah polimer yang terdiri dari 

nukleotida. Basa nitrogen dalam DNA terdiri dari adenin 

(A), sitosin (C), guanin (G), dan timin (T). Urutan basa 

ini mengkodekan informasi genetik. Virus hanya 

memiliki RNA. Empat basa nitrogen dari RNA adalah 

adenin, sitosin, guanin, dan urasil (U). 

6. Gen terletak pada kromosom. Kendaraan dari informasi 

genetik dalam sel adalah kromosom, yang terdiri dari 

DNA dan protein terkait. Setiap spesies memiliki jumlah 
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kromosom yang khas, misalnya sel bakteri satu 

kromosom; sel manusia memiliki 46; sel merpati 

memiliki 80.  

7. Kromosom terpisah melalui proses mitosis dan meiosis. 

Proses mitosis dan meiosis memastikan satu set lengkap 

kromosom organisme ada di setiap sel yang dihasilkan 

dari pembelahan sel. Mitosis, pemisahan kromosom pada 

sel somatik. Meiosis, pemisahan kromosom pada sel 

gamet. 

8. Informasi genetik ditransfer dari DNA ke RNA untuk 

protein. Banyak gen yang mengkodekan sifat-sifat 

dengan menentukan strukturnya dari protein. Informasi 

genetik pertama kali ditranskripsi dari DNA menjadi 

RNA, dan diterjemahkan ke dalam urutan asam amino 

suatu protein. 

9. Mutasi adalah perubahan permanen dalam informasi 

genetik yang dapat diturunkan dari sel ke sel atau dari 

induk ke keturunannya. Mutasi gen mempengaruhi 

informasi genetik hanya satu gen; mutasi kromosom 

mengubah jumlah atau struktur kromosom. 

10. Beberapa sifat dipengaruhi oleh banyak faktor. 

Beberapa sifat dipengaruhi oleh banyak gen yang 

berinteraksi secara kompleks cara dengan faktor 

lingkungan.  

11. Evolusi adalah perubahan genetik. Evolusi dapat dilihat 

sebagai proses dua langkah: pertama, variasi genetik yang 

meningkatkan dan mengurangi frekuensinya.
 
 

 

1.5. Genetika dalam Pandangan Al Quran 

Jauh sebelum Mendel mengemukakan teorinya yang 

terkait dengan hukum pewarisan sifat, Allah SWT melalui 

firmannya dalam Al Quran telah memberikan sejumlah 

isyarat yang semestinya menantang manusia untuk berpikir 

dalam mengungkapkan misteri hukum-hukum pewarisan sifat. 

Salah satu yang patut untuk dipikirkan adalah Firman Allah 

sebagai berikut: 



 
 

9 

Q.S. Al Fathir Ayat 28 

 
Wa minan-nāsi wad-dawābbi wal-an'āmi mukhtalifun 

alwānuhụ każālik, innamā yakhsyallāha min 'ibādihil-

'ulamā`, innallāha 'azīzun gafụr  
 

Terjemahan: Dan demikian (pula) di antara manusia, 

binatang-binatang melata dan binatang-binatang ternak ada 

yang bermacam-macam warnanya (dan jenisnya). 

Sesungguhnya yang takut kepada Allah di antara hamba-

hamba-Nya, hanyalah ulama. Sesungguhnya Allah Maha 

Perkasa lagi Maha Pengampun.  
  

Tafsir Quran Surat Fatir Ayat 28:  

Manusia, binatang melata, binatang ternak (unta, sapi dan 

domba), warna mereka juga berbeda-beda. Yang 

mengagungkan kedudukan Allah dan yang takut kepada-Nya 

hanyalah para ulama yang mengetahui Allah, karena mereka 

mengetahui sifat-sifat-Nya, syariat-syariat-Nya dan bukti-

bukti kemahakuasaan-Nya. Sesungguhnya Allah 

Mahaperkasa yang tidak ada suatu pun mengalahkan-Nya, 

Maha Pengampun terhadap dosa-dosa orang yang bertobat di 

antara hamba-hamba-Nya. 
 

Ayat tersebut di atas menjelaskan tentang keaneragaman 

dan varasi pada makhluk hidup. Keanekaragaman makhluk 

hidup terlihat dengan adanya perbedaan bentuk, ukuran, 

struktur, warna, fungsi tubuh dengan organ-organya, dan 

habitatnya. Pada makhluk hidup terdapat persamaan dan 

perbedaan antara yang satu dengan yang lainnya. Diantara 

makhluk hidup yang menghuni bumi ini tidak ditemukan 

adanya dua jenis individu yang sama persis, walaupun berasal 

dari satu induk. Perbedaan dan persamaan makhluk hidup 

pada jenis yang sama disebut variasi. Ungkapan dalam Al 

Quran pada surat di atas, khususnya ....bermacam-macam 



 
 

10 

warnanya... adalah ungkapan yang mempresentasikan adanya 

variasi pada makhluk hidup.  

Fenomena seperti ini dapat diamati pada berbagai 

makhluk hidup, misalnya: manusia sama-sama mempunyai 

hidung, pipi dan rambut tetapi kesemuanya menunjukkan sifat 

dan ciri khas dan masing-masing individu. Ada yang 

berhidung mancung dan ada yang tidak mancung, ada yang 

berlesung pipi dan ada yang tidak berlesung pipi, ada yang 

berambut keriting dan ada yang tidak berambut keriting. 

Demikian pula halnya dengan variasi pigmen warna kulit 

manusia dan sejumlah sifat/ciri lainnya.   
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