UNIVERSITAS
MUHAMMADIYAH
SIDOARIJO

UMSIEJ%‘

DARI SINI PENCERAHAN BERSEMI

ANALISIS KARAKTER GEN BRCAI
PADA KELUARGA DENGAN RIWAYAT
KANKER PAYUDARA

Oleh :
Baiti Jennah ( 211335300006 )

Dosen Pembimbing :
Miftahul Muslih S.S1.,Msc

D-IV TEKNOLOGI LABORATORIUM MEDIS
Universitas Muhammadiyah Sidoarjo

@& www.umsida.ac.id umsida1912 Y umsida1912 § ;ﬁ\y;{::aﬁggdiyah © umsida1912



PENDAHULUAN

» Kanker payudara ialah jenis kanker yang banyak di jumpai pada Wanita di seluruh dunia dan
menjadi urutan kedua penybab kematian pada Wanita setelah kanker paru.

» Kanker payudara di bagi menjadi 2 kategori yaitu Kanker payudara keluarga atau familial
dan kanker payudara sporadic

* Mutasi gen yang menyebabkan kanker payudara keluarga ialah Breast Cancer 1 ( BRCA1 )

* pemeriksaan hubungan keluarga yang disertai dengan karakteristik yang diwariskan in1 dapat
mempermudah dalam mengidentifikasi kemungkinan pewarisan suatu penyakit genetik

« BRCAI terletak pada kromosom 1721 atau terletak pada lengan pendek (p) dar1 kromosom
17 di lokas1 17g21.3.
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RUMUSAN MASALAH

Rumusan masalah pada penelitian ini1 1alah :

/'

Bagaimana karakter gen BRCA1 pada keluarga yang
memiliki riwayat kanker payudara?

Bagaimana variasi dan keterwarisan gen BRCA 1
7 < dalam mendeteksi keluarga yang memiliki
riwayat kanker payuadara?
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METODE PENELITIAN

Desain Penelitian descriptive explorative dengan pendekatan studi kasus yang bertujuan untuk
menganalisis karakter gen BRCA1 pada keluarga dengan Riwayat Kanker
Payudara

Teknik Sampling * Purposive Sampling

Populasi Dan Sampel * Populasi : keluarga yang memiliki riwayat keturunan kanker payudara.

* Sampel : sampel darah dari anggota keluarga yang memiliki riwayat
kanker payudara. Pengampilan sampel menggunakan Teknik
makrosampling sebayak 3 cc

Tempat dan waktu Penelitian * Tempat : Laboratorium Biologi Molekular Fakultas Ilmu Kesehatan
Kampus 1 Universitas Muhammadiyah Sidoarjo
e Waktu : Selama 5 bulan dari bulan Agustus hingga Januari

@ www.umsida.ac.id umsida1912 Y umsidal912 f Eﬁg};ﬁﬁgdiyah @ umsidal912
V- .



TAHAPAN ANALISIS

Tahapan Penelitian 1. 1identifikasi sampel yang di peroleh dari tindakan wawancara
2. analisa pedigree
3. persiapan sampel
4. Isolasi DNA
5. PCR-Konvensional
6. Squensing
Metode Pengumpulan Data metode purposive sampling yang menekankan pada populasi keluarga yang memiliki

riwayat keturunan kanker payudara

Teknik Analisis Data 1. Isolasi DNA, proses PCR konvensional analisis molekular dengan Uv-
transilluminator untuk melihat band spesifik pembawa gen BRCA 1 dengan
targen band 359bp.

Squensing

Hasil squensing peak trace basa nukleotida di lakukan contiq

BLAST, perbandingan Basa Nukleotida

Alligment menggunakan bioedit untuk mengetahui mutasi

A

Menggunakan kode etik yang di ajukan di STIKes Ngudia Husada Madura
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Hasil
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(A) Diagram silsilah keluarga I (Keluarga penderita kanker payudara dan kanker ovarium

di Kecamatan Lakarsantri, Surabaya), (B) Diagram silsilah keluarga II (Keluarga penderita
kanker payudara di Kecamatan Krian, Sidoarjo), (C) Diagram silsilah keluarga III (keluarga
penderita kanker payudara di Kecamatan Bangil, Pasuruan)
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Pembahasan

Genetika merupakan salah satu peran dapat terjadinya suatu penyakit, penelitian in1 diawali analisis pedigree yang didapat
dar1 tindakan wawancara pada anggota keluarga. Hasil penelitian menunjukkan adanya mutasi pada gen BRCA1 terhadap
responden yang belum mengalami kanker, namun memiliki riwayat keluarga dengan kanker payudara. faktor-faktor yang
menjadi indikator pada penelitian in1 seperti usia, pengaruh hormon, gaya hidup, dan modifikator genetik lainnya yang dapat
mempengaruhi ekspresi fenotip dart mutase. Menurut penelitian rosen (2014) kanker payudara merupakan suatu penyakit
genetik yang diturunkan secara autosomal dominan Dari analisis pedigree yang dihasilkan dalam penelitian ini, tampak
individu 3 dengan riwayat kanker payudara berasal dari garis keturunan yang menunjukkan pola pewarisan autosomal
dominan. Hal ini1 konsisten dengan sifat pewarisan gen BRCA1, yang dimana satu alel mutan yang diturunkan dari salah satu
orang tua cukup untuk meningkatkan risiko kanker. Sebaliknya, pada responden yang mengalami kanker tetapi tidak
menunjukkan mutasi kemungkinan memiliki mutasi lain pada gen BRCA atau gen predisposisi kanker lain.

Teknik Squensing menggunakan beberapa fragmen DNA yang dianalisis pada saat yang sama untuk memungkinkan
pengurutan proyek besar atau mutasi seluruh gen atau bahkan kromosom. Penelitian Yayan wang (2018) pada pasien wanita
Tionghoa yang berumur 33 tahun dengan menggunakan teknik squensing didapatkan hasil mutasi Delesi-insersi heterozigot
pada gen BRCAI, c.311 312delinsAGGTTTGCA dimana ini dapat menyebabkan pembentukan protein BRCA1 terpotong
Hasil aligment pada ke 3 sampel terdapat mutasi yaitu s4, s6,dan s8 mendapatkan titik mutasi yang berbeda-beda yaitu
del2805A, del3280C, dan C2612T yang dianalisis dengan 3 control nukleotida atau blast gen BRCA1(PQ399722, PQ399721,
PQ399720) tujuannya untuk mengetahui hasil dari perubahan basa nukleotida apakah terdapat mutasi atau tidak
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Kesimpulan

Berdasarkan Hasil penelitian analisis gen BRCA1 pada 3 sampel dari 3 keluarga dapat disimpulkan 2
anggota keluarga dari keluarga 1 dan 1 anggota keluarga dari keluarga 2 teridentifikasi terdapat mutasi
gen BRCA 1 yang dowarisi secara autosomal dominan. Mutasi terjadi pada titik del2805A, del3280C, dan
C2612T. Keberhasilan analisis karakter gen BRCA1 dengan metode squensing dapat digunakan sebagai
skrining awal pada individu dengan riwayat kanker payudara.
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LAMPIRAN

LEMBAR PERSETUJUAN MENJADI RESPONDEN

Saya yang bertanda tangan dibawah im bersedia untuk ikut berpartisipasi. Sebagai
responden penelitian yang dilakukan oleh mahasiswa Prodi D-IV Teknologi Laboratorium
Medis Universitas Muhammadiyah Sidoarjo atas nama:
Nama : Baiti Jennah
NIM  : 211335300006

Yang berjudul * Analisis Karakterisik Gen BRCAI pada Keluarga yang memiliki
riwayat Kanker Payudara®.
Tanda tangan saya menunjukkan bahwa:

1. Saya telah diber informasi atau penjelasan tentang penelitian 1ni dan informasi peran saya.
2. Saya mengerti bahwa catatan tentang penelitian in1 dijamin kerahasiaannya. Semua berkas
yvang mencantumkan identitas dan jawaban yang saya berikan hanya diperlukan untuk

pengolahan data.

Oleh karena 1tu saya sukarela berperan serta dalam penelitian 1 :

Tanggal
Nama Responden
Tanda Tangan
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