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Kelainangenetikadalahsuatukondisidimanaterjadiperubahansifatdankomponendidalam

gensehinggamenimbulkanpenyakit.KondisiinidapatdisebabkanolehmutasibarupadaDNA

ataukelainanpadagenyangdiwarisiorangtua.Kelainangenetikdapatmenimbulkanberagam

kondisi,mulaidaricacatataukelainanfisikdanmental,hinggapenyakittertentusepertikanker.

Meskibegitu,tidaksemuapenyakitkankerdisebabkanolehkelainangenetik,sebagianjuga

dapatterjadikarenafaktorlingkungandangayahidupyangtidakbaik.Berikutiniadalah

beberapakelainangenetikyangcukupseringterjadiditengahmasyarakat:

1.Butawarna

Salahsatukelainangenetikyangmungkintidakasinglagiadalahbutawarna.Normalnya,mata

manusiamemilikitigajenisselkerucutyangbereaksiterhadappanjanggelombangcahaya

berbeda-beda.Untukdapatmelihatwarnadenganbaik,makapigmendariketigajenissel

kerucuttersebutharusdapatbekerjadenganbaik.Jikatidak,makaakanterjadibutawarna.

Terdapatduajenisutamabutawarna,yaitu:butawarnasebagian(parsial),dimanapenderita

kesulitanmembedakanwarnabirudankuningsaja,atauwarnahijaudanmerahsaja.Buta

warnatotalatauachromatopsia.Penderitakondisiinihanyadapatmelihatwarnaabu-abu,

hitam,danputih.

2.Penyakitselsabit

Kelainangenetikinidisebabkanolehadanyakesalahangenyangkemudianmemengaruhi

perkembanganseldarahmerah.Seldarahmerahpenderitapenyakitinimemilikibentukyang

tidakwajar,sehinggamenyebabkanseldarahtersebuttidakdapathiduplamasepertiseldarah

sehatpadaumumnya.Penyakitselsabitdapatmenimbulkanmasalah,karenamemungkinkan

seldarahtersebutterjebakdidalam pembuluhdarah.Anakdengankondisiinisejaklahirdapat

mengalamianemia,rentanterhadapinfeksi,dansakitdibeberapabagiantubuh.Meskibegitu,

adajugapenderitayangbisahidupnormal.

3.Hemofilia

Hemofiliamerupakankelompokkelainanpadadarahyangterjadisecaraturuntemurun.

Kelainangenetikiniterjadikarenaadanyakesalahanpadasalahsatugenpadakromosom X

yangmenentukanbagaimanatubuhmembuatfaktorpembekuandarah.Kondisiini

menyebabkandarahtidakdapatmembekusecaranormal,sehinggaketikapenderitanya

mengalamicederaataulukadanperdarahanyangterjadiakanlebihlama.



4.Sindrom Klinefelter

Kelainangenetikyanghanyaterjadipadalaki-laki.Penderitasindrom Klinefeltermemilikigejala

berupabentukpenisdantestisyangkecil,rambuthanyatumbuhsedikitditubuh,memiliki

payudarayangbesar,badantinggi,danberbentukkurangproporsional.

5.Sindrom Down(Downsyndrome)

Sindrom Downterjadikarenaadanyamaterigenetikyangberlebihpadaanak,sehingga

menyebabkanketerlambatanperkembangananaksecarafisikdanmental.Normalnya,

seseorangmendapatkan23kromosom dariayahdan23kromosom dariibudengantotal46

kromosom.Padasindrom Down,terjadikelainangenetikdimanajumlahkromosom 21

bertambah,sehinggatotalkromosom yangdidapatolehanakadalah47kromosom.Kondisiini

tidakdapatdicegahkarenamerupakankelainangenetik,namundapatdideteksilebihawal

sebelum anaklahir.Kondisianakdengansindrom Downdapatberbedaantarasatudengan

yanglainnya.Sebagiananakdapathidupdengancukupsehat,sedangkansebagianlagi

memilikimasalahkesehatan,sepertikelainanjantungataukelainanotot.Selainitu,sindrom

TreacherCollins,sindrom Jacob,sindrom Edward,dansindrom Crigler-Najjar,jugamerupakan

kelainangenetikyangsulitdihindari.Sebagianbesarkondisimedisyangdisebabkanoleh

kelainangenetiktidakdapatdicegah.Namun,adayangbisaterdeteksisejakdidalam

kandunganmelaluipemeriksaankromosom,sehinggaorangtuadapatmengantisipasi

perawatanmedisyangtepatuntukmeningkatkankualitashidupanaktersebutsetelahlahir.

Olehsebabitu,pentingbagiibuhamiluntukrutinmemeriksakankehamilankedokterguna

mendeteksisejakdinikelainangenetikpadajaninnya.


