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Ruang Lingkup dan Cara Penelitian:

Penyakit talasemia merupakan kelainan gen tunggal yang diturunkan secara resesif autosom. Terjadi
ketidakseimbangan jumlah antararantai globin dan rantai globin, sehingga adarantai globin yang tidak
berpasangan Presipitasi rantai globin yang tidak berpasangan pada membran dapat mengakibatkan
otooksidasi membran sehingga dapat menyebabkan membran sel menjadi rigid. Selain protein skeleton
membran, stabilitas sel darah merah juga sangat dipengaruhi oleh protein pita 3, suatu protein integral
transmembran sel darah merali Protein pita 3 berfungsi pula sebagai protein penukar anion. Kelainan protein
pita 3 dapat mempengaruhi fungsinya baik sebagai penukar anion maupun dalam mempertahankan stabilitas
membran sel darah merah. Protein pita 3 yang abnormal dijumpai pada ovalositosis. Ovalositosis merupakan
penyakit kelainan darah yang disebabkan oleh hilangnya 9 asam amino protein pita 3 akibat delesi 27 pb,
kodon 400-408 pada ekson 11 gen protein pita 3 (AEIl). Hilangnya 9 asam amino protein pita 3 pada
ovalositosis menyebabkan membran sel darah merah menjadi rigid sehingga menurunkan deformabilitas
membran. Adanyarigiditas disertai penurunan kemampuan deformabilitas membran sel darah merah
talasemia yang menyerupai membran sel darah merah ovalositosis, menimbulkan pemildran bahwa
kerusakan protein membran sel darah merah juga disebabkan oleh adanya kelainan gen penyandi protein
pita 3. Pendlitian ini bertujuan untuk mengidentifikasi adanya kelainan gen protein pita 3 pada penderita
talasemia. DNA genom diperoleh dari darah orang sehat dan pasien talasemia. Kemudian gen yang akan
diperiksa diperbanyak dengan teknik PCR dan visualisasinya menggunakan elektroforesis gel agarosa 2%.

Hasil dan Kesimpulan:

Hasil PCR gen protein pita 3 pada orang sehat (normal) berukuran 175 £ 25 pb, sedangkan pada pasien
talasemiadijumpai 2 produk PCR yang berukuran 175 + 25 pb dan 110 + 15 pb. Adanya produk PCR yang
berukuran 110 + 15 pb menunjukkan adanya kelainan gen protein pita 3 pada pasien talasemia berupa delesi
gen sebesar 65 + 10 pb. Kelainan genetik protein pita 3 pada talasemia tidak sama dengan kelainan genetik
pada ovalositosis.
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