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· Kromosom ( jumlah dan bentuknya tetap

Kumpulan-kumpulan seperti benang-benang dimana tiap inti sel ada

· Inti sel paling besar adalah limfosit
· Darah 100, cairan kandungan (>> sel anak)

Periksa sel anak dalam kandung tsb, bila pertumbuhannya membahayakan ibu dan bayi maka perkembangan anak dihentikan (klo tidak, ibunya juga akan meninggal)

· DNA

· Molekul-molekul Deoxyribose Nucleic Acid

· Guanin - Cytocin, Adenine - Timin

· 1 kodon ( 1 asam amino

· Asam amino ( ada 4

· 1 kombinasi DNA ada 3 (adenin, guanin, timin, sitosin)

· Ada 24 kombinasi ( asam amino ada 20 jadi ada yang double

· Jumlah DNA dalam 1 genom (sel kromosom ) ( 7 x 109
· Constan Spring ( stop codon 1 tapi codon yg lain memanjang terus ( jelek

· Faring tendon of tendon liquid

· Protein berkaitan dengan enzim

· Kelainan kromosom: ( down syndrome, dll

· Manusia punya 46 buah atau 23 pasang kromosom

· 1 – 22 ( autosom

· 1 ( genetik (kromosom y - ♂ dan kromosom x - ♀)

· Sel manusia ( diploid
Sel sperma dan ovum ( aploid
· Kromosom:

1. Mitosis ( pembelahan sel ( jumlah sel tetap (sel tubuh)

2. Miosis ( terjadi pada sex cell ( sel menjadi ½ 

· Kelainan genetik

· Dominan = 1 gen kena ( cacat
· Resesif = masih bisa normal tapi bisa juga menjadi cacat
· X – Linked

· Bawaan dari gen x, biasanya kelainannya muncul pada anak perempuan karena pada laki-laki hanya punya 1 gen x
· Fresh Mutation

· Orang tua normal (tapi ada juga yang cacat)
· Misalnya :
· Retinoblastoma ( pada bayi baru lahir
· Bisa karena kromosom no 13 hilang sebagian
· Tidak boleh digugurkan karena dapat ditangani
· Cara menulis d/:

· N ( 46, xy = laki-laki
· 47, xy = trisomi 21, maka penulisannya 47, xy + 21
· 45, x = aneuploidi
· 48, xx + 18 + 21

· Trisomi

· Hanya boleh sebut 2 sel

· Jika pd pasien itu tidak terjadi non-disjunction (2 sel tidak mau pisah ; > 23) 

· Kromosom 21 = Down Syndrome (5-7% dari ayah dan 93% dari ibu)
· Trisomi kromosom 13 dan 15 ( sebab dari ayah (8%) dan ibu (87%)

· Trisomi kromosom 16 ( 100% dari ibu ( abortus

· Trisomi lebih banyak dari ibu karena sperma hanya yang terbaik yang bisa sampai ovum

· Anaphase Lag

· Waktu pembagian ada satu kromosom hilang/ keluar sehingga jumlahnya kurang 1
· Contohnya syndrom Turner (K.5)

· Yang satu jumlah 23 ( non-disjunction

1 lg jumlah 22 ( anaphase lag
· Non disjunction

· Pasangan kromosom tidak pisah saat mitosis
· Misalnya kromosom no 21 ( krn non disjunction (total)
· Aneuploidi

· Jumlah kromosom tidak bisa dibagi 23, disebabkan karena :
· Non disjunction

· Anaphase lag

· 46 – bisa

· 47 – tidak bisa (syndrom down)
· Bisa dari ayah ataupun ibu

· 0,3% dari kelahiran ( aneuploidi

· 10 – 30% telur yang dibuahi mengandung aneuploiten

· Biasanya 25% konsepsi mati/ abortus

· Antar ovum ( 10 – 25% anueploidi

· Antar sperma ( 1 – 2% aneuploidi

· Achondroplasia

· Tubuh cebol
· Periksa orang tuanya, bila normal berarti ada fresh mutation (de novo) dan sifatnya dominan ( kans 50% menurun
· Mozaik


· Ada yang bergejala dan ada yang tidak tergantung dari sel mana yang kena. Hanya bisa dilihat dari fisiknya saja

· Ada kromosom normal ( 21

· Ada yang abnormal ( ada 23 dan 22

· Mozaik 21 ( anak abnormal

· Infant Stimulation Program ( mendidik anak-anak cacat

· Inprinting

· Salah satu kromosom ortu ada kelainan tapi kelainannya tidak tampak pada orangtuanya melainkan nantinya akan tampak pada anaknya
· Inprinting anak ini tidak akan diturunkan ke anaknya lagi karena inprinting ini hanya berlaku pada sel-sel seluruh badan tapi tidak berlaku pada sel seks (gonad)

· Abnormality
· Triploid ( 69 – ada 2 macam:

· Diginic : kedua kr seks dari ibu

· Diandric : kedua kr seks dari bapak

· Kromosom rescue

· Bila jumlah kromosom berlebih, tubuh anak akan berusaha mengeluarkan gen/ kromosom yang berlebih tersebut

· Bila tjd trisomi, anak tidak bisa hidup (aborsi) jd anak berusaha membuang 1, tp bila buang 1 bisa 2 dr bapak (dua-duanya) – diandric ( tidak baik
· Bisa terjadi paternal disomi : 2 gen dari 1 orang tua saja. 
· Contoh: kromosom 15

· Bila dua-duanya dari ayah ( Angelman Syndrome, anak bodoh sekali, tidak bisa jalan, tidak bisa bicara

· Bila dua-duanya dari ibu ( praderwili, anak bodoh

· Kelainan-kelainan banyak terjadi pada kromosom trisomi
· Stem cell

· Totipoten (biasanya untuk therapy gen)

· Misalnya transplantasi yang sudah dipersiapkan (dengan menyimpan stem cell dari bayi baru lahir – terutama dari darah bayi yang baru lahir)

· Stem cell disimpan pada suhu - 180°C

· Cloning manusia – diambil 1 sel

· Semua pada ibu atau semua pada ayah – tidak bisa cloning, krn terjadi kromosom recurrent

· Triploid menyebabkan kematian – tidak bisa hidup

Mozaik – ada yang triploid, ada yang tidak

· SAB 

· Spontanious Abortus – abortus sendiri tanpa dokter (keguguran sendiri), anak uda mati lama ( kromosom tidak mau tumbuh

· Kromosom

· Bisa dilihat pada waktu mitosis

· Dirangsang kromosomnya supaya mitosis

· CVS

· Chorionic Veral Sampling – 9 minggu atau embrio 2 bulan, diambil sedikit ( kultur utk melihat kromosomnya tp dengan risiko bayinya akan cacat (tujuan supaya tau ♂atau ♀) – jari bisa hilang, tulang clavicula bisa hilang, dll
· Banyak dilakukan di Taiwan (mau anak laki-laki)

· Kelainan yang sering terjadi 

· Trisomi 21 (dpt hidup, down syndrome, 1/600)

· Trisomi 13 (anak tidak bisa hidup lama = Patau Syndrome)

· Trisomi 18 (Edward Syndrome, tidak bisa hidup lama, 1/30 %, Central For Disease Control)

· ♀ down syndrome masih bisa punya keturunan

♂ down syndrome tidak bisa punya keturunan

· Sitogenetik ( SAB’s = Spontanious Abortion
· Amniocentensis – ambil cairan kandung (pakai USG ambil cairan yg gelap) ± 10 cc (cairan amnion ± 3 liter) ( liat selnya

Ada kesulitan ( Bletine Ovum ( ovum mati, tp blum tau kapan matinya

Kromosom tidak kelihatan tp tidak ada mitosis (mitosis tjd bila sel masih hidup)

· PUBS

· Prenatal Umbilical Blood Sampling

· Jika dilakukan amniocentensis 20 -25 minggu ( sudah tua ( ambil darah ± ½ cc (pd umbilical bloodnya ditusuk) ( cardiocentensis (caranya) ( mesti tembus dinding perut, bisa ke kandungan ( ke umbilical blood janin ( susah krn anak belum lahir tapi klo anak uda lahir gampang ambil umbilical bloodnya

· Jaringan dicuci dengan antibiotik kemudian dikultur dengan mengambil bagian fetalis (binding) atau tonjolan (jangan kena maternalis/ bagian ibu)

· Pmeriksaan dilakukan 1 hari setelah kuret karena klo cepat sel kromosomnya jelek

· Kelainan struktur, terbagi menjadi:

1. Translokasi

· Kromosomnya pindah, sebagian putus (ada 2) dan pindah

· Yang balance/ seimbang tidak apa-apa, tidak cacat dan yang tidak seimbang akan cacat

· Translokasi dari pasangan suami istri akan menyebabkan aborsi (6%) krn translokasi yg seimbang / balance (pd ortunya tidak apa-apa/ tidak cacat tp pada anak akan aborsi)

· Translokasi Reciptocal ( yg pd ortu tidak apa-apa, anak aborsi

· Translokasi Robert Somion, hanya terjadi pada kromosom tertentu (21,23), kromosom yang kepalanya pendek/ kecil-kecil dan bergabung menjadi 1.

Orangnya masih normal walaupun antenanya hilang tapi anaknya jadi down syndrome
Ayah kasi anak 2 buah 21 dan ibu kasi 1 buah 21 jadi anak ada 3 – down syndrome

2. Inversion
Pericentrik inversion ( as spt rusak

Yang atas jd ke bawah, yg bawah jadi ke atas

Paracentrik (yang di bawah ini)

· Ring kromosom

· Kromosom berbentuk bulat

· Ibunya tidak apa-apa, tp anaknya cuma diberi bagian yang bawahnya saja ( ringnya tidak diberi jadi anaknya jadi cacat

· Bila ♂ robert Somion (kr 21) + ♀ Robert Somion (kr 21) ( anak mereka semuanya akan down syndromer

· Trisomi 13, 18 ( pasti mati, bisa diaborsi krn pasti mati

· Trisomi 21 ( hidup dengan down syndrome ( tidak boleh diaborsi

· Deletion: kromosomnya hilang (21, 18 ( tidak tau kromosom apa yang hilang – yg penting kromosomnya hilang)

· Kromosom x ( utk orang tidak bagus (ada yang putus-putus) ( mental retardation

· Markers

· Ada satu kromosom yg putus tp dia tau ia bagian dari kromosom yg mana

· Testicular Feminitation

· Contohnya kromosom XY ( harusnya ♂, tapi alat eksterna tidak dapat dirangsang oleh testosteron sehingga menjadi ♀
· Pada ♀ ( tubuhnya bagus tp vaginanya dangkal (tidak ada uterus dan ovarium) tp yg ada di perut hanya testis

Misalnya pada wanita 20 tahun tidak pernah mens, perut besar. Pd pemeriksaan kromosomnya xy, jd yg ada di dalam perut itu testis feminitation (testis yg jadi Ca ganas – bisa menyebabkan kematian)
· Testicular feminitation alat eksternanya yang salah krn tidak bisa dirangsang oleh hormonnya, misalnya klo anak testisnya belum turun ( hrs dioperasi utk menurunkan klo tidak akan jadi Ca ganas (seminoma) karena kejepit di canalis inguinalis
· Hermaphrodit

· Paling mudah dibuat perempuan ( penis dibuang tapi tidak bisa punya anak
· Bila dibuat laki-laki ( penisnya tidak berfungsi
· Blood Culture (kultur darah)
· ¼ cc darah dimasukkan dalam botol kultur, lihat kromosomnya dulu ± 10 cc diendapkan ( bag atas (buffy coat tidak jelas) diambil kultur

· Yg dikultur adalah limfositnya (tidak dimatikan tapi diberi hipotonik ( besar ( pecah ( lihat kromosomnya

· Start kultur dari kultur bekuan darah ( kurang baik
· Bendict ( pita-pita kromosom

· Synchronize Binding System

· Kultur bermacam-macam tapi kromosom pertumbuhannya berhenti pada saat yang sama

· Hari ke-2 ( aminoptirin (pertumbuhan dihentikan), lalu diganti dengan doktirin

· FISH

· Fluorescent In-Situ Hibriditation

· Lebih cepat tapi tertentu (tidak bisa semuanya atau tidak lengkap)

· Misalnya cairan amnion ( tidak dikultur ( 2 jam kita tau kromosomnya (bila kita di FISH)

· Dari bahan dibuat slide kemudian ditambah fluorescent dan hitung warna yang sama (gen yang sama)

· Liat butir-butirnya apakah kromosom 18, 13, dll

· Bila kr 13 = patau syndrome dan bila kr 18 = edward syndrome

· Jumlah kromosom = 46 normal; trisomi – 47
· Aneuploidi
· Down syndrome

· Tidak normal

· 23 + 1

· 46 + 1

· DNA bila tidak dipanaskan lebih dari 100°C tidak akan rusak

· Pasutri yg spontan abortion 2x atau lebih ( keduanya perlu diperiksa kromosomnya
· Kromosom

· Disusun oleh DNA yang membentuk gene

· Tampak wkt mitosis ( bila tidak mitosis ( kabur, tidak tampak apa-apa

· Beri obat biar mitosis dan stop ( baru liat

· Kromosom pasangan

· 1 dari ibu dan 1 dari bapak

· Bila dua-duanya dr ibu/ bapak ( cacat

· Bila anak semua kromosomnya tidak cocok dengan bapaknya berarti itu bukan bapaknya

· Jumlah DNA dalam 1 set kromosom (1 genom) = 7 x 109 = 7 milyar

Bila dalam tubuh manusia ada salah sedikit saja dalam jumlah tersebut manusia bisa jadi cacat

Trisomi 21 (47) – down syndrome

Trisomi 13 – tidak bisa hidup

· Pd wkt miosis juga bisa dilihat tapi menggunakan sel tikus

· Bentuk kromosom

· Dibagi 2 (kromosomnya)

· Lengan P (kecil, pendek)

· Lengan q (panjang)

· Di antara lengan tersebut ada centromer di tengahnya

· Bila centromer terletak di tengah-tengah ( kromosom metacentrik ( kr 1 dan 3

· Bila centromer terletak di bawah ( kromosom submetacentrik ( semua kromosom

· Kromosom akrosentrik (no 21, 22) – ukurannya kecil ; no 15, 13, 14 ukurannya besar

· Bila satelite body hilang tidak apa-apa tapi bila Pnya yg hilang akan terjadi mental retardation

· Satelite body hanya ada di akrosentrik

Bila klitoris menebal = asteromegaly
Congenital Adrenal Hyperlplasia (CAH) 

· vulva tapi muncul penis (tidak ada testis)

· direk (kromosom ( 46, xx)

· dirangsang oleh testosteron terus menerus
