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KATA PENGANTAR

Puji Syukur Kita panjatkan kehadirat Tuhan Yang
Maha Esa atas rahmat dan karunia-Nya, sehingga buku
“Biologi Molekuler” dapat dirampungkan dengan baik.
Biologi Molekuler merupakan ilmu yang mempelajari
tentang molekuler sel dan keberlangsungan sel-sel. Buku
ini disusun dengan tujuan untuk memberikan
pemahaman yang lebih baik dan membantu para
mahasiswa dan praktisi kesehatan dalam memahami
konsep dasar biologi molekuler dalam kedokteran,
struktur fungsi DNA dan RNA, PCR, sekuensing DNA
CRISPR, pemeriksaan genetic, diagnosis berbasis RNA:
RT-PCR dan Microarrays, mutasi genetic sampai pada
inovasi dalam biologi molekuler kedokteran.

Kami ingin mengucapkan terima kasih kepada
semua pihak yang telah membantu dalam penulisan
buku Biologi Molekuler. Buku ini masih jauh dari
kesempurnaan, sehingga penulis mengharapkan kritik
dan saran yang membangun bagi perbaikan
kedepannya. Penulis berharap buku ini dapat bermanfaat
bagi mahasiswa pada khususnya dan pembaca pada
umumnya dalam meningkatkan pemahaman terkait
molekuler dan perkembangan pemeriksaan berbasis
molekuler.

Bogor, 30 Mei 2025
Penulis
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BAB 1. PENGENALAN BIOLOGI MOLEKULER
DALAM KEDOKTERAN

A. Pendahuluan

Biologi molekular adalah cabang ilmu biologi yang
mempelajari dasar-dasar molekular dari makhluk hidup.
Biologi molekular berfokus pada interaksi antara
makromolekul seperti asam amino, asam nukleat (DNA
dan RNA), protein, karbohidrat, dan lipid, termasuk
komposisi, interaksi, struktur, serta fungsi-fungsi dalam
proses kehidupan pada makhluk hidup, khususnya DNA
dan RNA. Molekul ini mengandung, dalam struktur
kompleksnya yang terdiri dari ribuan nukleotida,
instruksi yang diperlukan untuk menghasilkan protein
yang membentuk struktur makhluk hidup. Protein-
protein ini menentukan berbagai fungsi organik suatu
organisme. Semua informasi ini dikodekan dalam
kelompok nukleotida yang disebut gen.

Biologi molekular menggambarkan semua proses
fisik dan kimia yang terlibat dengan replikasi, transkripsi,
dan translasi DNA dan yang diperlukan untuk ekspresi
gen dalam struktur dan proses biologis. Biologi
molekular juga berkaitan dengan pengembangan
metode dan teknik yang memungkinkan studi dan
pengelolaan materi genetik makhluk hidup; bidang ini
bertujuan untuk memahami lebih dalam hubungan
antara struktur gen dan ekspresi informasi genetik dalam
organisme.



Prinsip teoritis besar yang dihasilkan oleh biologi
molekular, merupakan dasar dari semua penelitian yang
dilakukan dalam cabang ilmu ini, dikenal sebagai Dogma
Sentral Biologi Molekuler. Singkatnya, Dogma ini
menjelaskan bahwa DNA makhluk hidup mampu
melakukan duplikasi diri, transkripsi dalam bentuk asam
ribonukleat (RNA) dan translasi dalam bentuk protein,
yang merupakan ekspresi gen dalam semua bentuk
kehidupan

B. Sejarah sel dan perkembangan biologi molekuler

Robet Hooke lahir di tahun 18 Juli 1635 — 3 Maret
1703 menerbitkan buku berjudul Micrographia, yang
menggambarkan bukti pertama tentang sel. R. Hooke
mempelajari sel pertama kali dari gabus dan mengamati
susunan jaringan tanaman yang menyerupai sarang
lebah (Gambar 1.1). Setiap ruang kecil itu diberi nama
"sel" (dari bahasa Latin "cella": ruangan kecil), tetapi
R.Hooke tidak menduga bahwa "sel" ini adalah unit
fungsional makhluk hidup. Robet Hooke mengamati kulit
pohon gabus dan mengamati struktur mikroskopisnya.
Saat melakukannya, R. Hooke menemukan dan menamai



sel — blok pembangun kehidupan. Saat itu R. Hooke
belum menemukan fungsi biologis sel yang sebenarnya.

S:b(m..tlz‘

Gambar 1.1. R. Hoke menamai "sel" untuk setiap bilik kecil.
Seluruh gambar tampak seperti sarang lebah. Diterbitkan
dalam Micrographia pada tahun 1664.

Rudolf Ludwig Karl Virchow (13 Oktober 1821 -
5 September 1902) adalah seorang dokter, patologis,
sejarahwan, dan ahli biologi. , mengungkapkan teori
"Omnis cellula e cellula’ yang berarti, setiap sel berasal
dari sel lain. Virchow dikenal dengan berbagai
penemuannya. Rudolf Virchow adalah ilmuwan asal
Prussia yang berhasil mengungkap kaitan sel dengan
penyakit kanker. R. Virchow menjadi orang pertama yang
mendeskripsikan penyakit leukimia. Penelitan yang
dilakukan Virchow berfokus pada pengamatan klinis dari
suatu penyakit tanpa gejala. Namun, penyakit-penyakit
tersebut menyebabkan perubahan khas di dalam tubuh.
Ia mendeteksi bahwa penyakit yang dimaksud sebagai
akibat dari kerusakan sel. Rudolf Virchow juga
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menjelaskan soal konsep metastatik atau penyebaran
kanker yang bermula dari satu bagian tubuh ke bagian
lainnya.

Gregor Johann Mendel lahir pada tanggal 20 Juli
1822 di Heinzendorf bei Odrau (Republik Ceko). Gregor
Mendel adalah salah satu tokoh paling penting dalam
sejarah sains. Meskipun karyanya tidak diakui selama
hidupnya, penemuan kembali dan pengakuan atas
kontribusinya telah mengukuhkan posisinya sebagai
"Bapak Genetika." Eksperimennya yang cermat dengan
tanaman kacang ercis mengungkapkan hukum dasar
pewarisan yang masih menjadi dasar penelitian genetika
modern.Dalam kedokteran, prinsip-prinsip Mendel
digunakan untuk memahami dan mengelola penyakit
genetik. Tes genetik dan konsultasi genetik didasarkan
pada hukum Mendel, membantu dokter dan pasien
dalam diagnosis dan pengobatan kondisi genetik.
Penemuan Mendel tentang alel dan pewarisan menjadi
dasar dalam berbagai teknik rekayasa genetika modern.
Misalnya, CRISPR-Cas9 dan teknologi pengeditan gen
lainnya mengandalkan pemahaman dasar tentang cara
kerja gen yang pertama kali diungkapkan oleh Mendel.

James Watson dan Francis Crick pada tahun
1953 Penemuan heliks ganda, struktur tangga bengkok
dari asam deoksiribonukleat (DNA), oleh James Watson
dan Francis Crick pada tahun 1953 menandai tonggak
sejarah sains dan memunculkan biologi molekuler
modern, yang sebagian besar berkaitan dengan
pemahaman gen mengendalikan proses kimia dalam sel.
Dalam penemuan tersebut menghasilkan wawasan
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inovatif tentang kode genetik dan sintesis protein.
Selama tahun 1970-an dan 1980-an, penemuan ini
membantu menghasilkan teknik ilmiah baru dan hebat,
khususnya penelitian DNA rekombinan, rekayasa
genetika, pengurutan gen cepat, dan antibodi
monoklonal, teknik yang menjadi dasar industri
bioteknologi. Watson dan Crick bukanlah penemu DNA,
tetapi ilmuwan pertama yang merumuskan deskripsi
akurat tentang struktur heliks ganda yang kompleks dari
molekul ini. Karya Watson dan Crick merupakan hasil
penelitian lanjutan dari sejumlah ilmuwan sebelum
mereka, yaitu Friedrich Miescher, Phoebus Levene, dan
Erwin Chargaff.

Kary Mullis lahir 28 Desember 1944, Lenoir, North
Carolina, Amerika Serikat meninggal 7 Agustus 2019
adalah seorang ahli biokimia Amerika, salah satu
pemenang Hadiah Nobel Kimia tahun 1993 atas
penemuannyareaksi beratai polimerase (PCR), teknik
sederhana yang memungkinkan peregangan spesifik
DNA. Mullis mengembangkan PCR pada tahun 1983.
Metode sebelumnya untuk memperoleh urutan DNA
tertentu dalam jumlah yang cukup untuk penelitian yang
sulit, memakan waktu, dan mahal. PCR menggunakan
empat bahan yaitu segmen DNA untai ganda yang akan
diberi suhu, disebut Templat DNA, dua primer
oligonukleotida (segmen pendek DNA untai tunggal
dengan masing-masing komplementer terhadap urutan
pendek pada salah satu untai cetakan DNA, nukleotida
yang merupakan blok pembangun kimia yang
membentuk DNA dan enzim polimerase yang menyalin
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cetakan DNA dengan menggabungkannya secara
bebas.nukleotida dalam urutan yang benar. Bahan-
bahan ini dipanaskan, menyebabkan DNA cetakan
terpisah menjadi dua untai. Campuran tersebut telah
disetujui, yang memungkinkan primer menempel pada
situs pelengkap pada cetakan yang tidak terikat.
Polimerase kemudian dapat mulai menyalin untai
cetakan dengan menambahkan nukleotida ke ujung
primer, menghasilkan dua molekul DNA untai ganda.
Mengulangi siklus ini meningkatkan jumlah DNA secara
eksponensial: sekitar 30 siklus, yang masing-masing
hanya berlangsung beberapa menit, akan menghasilkan
lebih dari satu miliar salinan urutan DNA asli.

C. Komponen Biologi Molekuler
1) Nukleolus adalah struktur bulat yang ditemukan
di dalam nukleus sel yang fungsi utamanya adalah
untuk memproduksi dan merakit ribosom sel.
Nukleolus juga merupakan tempat gen RNA
ribosom ditranskripsi. Setelah dirakit, ribosom
diangkut ke sitoplasma sel, tempat ribosom
berfungsi sebagai tempat sintesis protein. Di
dalam nukleus sel terdapat struktur khusus yang
disebut nukleolus yang menampung mesin
ribosom. Nukleolus terpisah dari bagian nukleus
lainnya karena fungsinya yang khusus. Nukleolus
tidak mengandung kromosom dan mampu
mengangkut ribosom dan RNA ribosom keluar
dari nukleus dan masuk ke sitoplasma tempat

sintesis protein terjadi. Begitu berada di
6



sitoplasma, RNA ribosom menjadi bagian dari
ribosom dan bertanggung jawab  untuk
mengangkut RNA pembawa pesan melalui
ribosom untuk diterjemahkan menjadi protein.

Transcription .

iessenger AINA (MFNA) / W

v et

Nuclsopore

Gambar 1.2. Nukleolus dalam sel

2) Kromosom adalah struktur seperti benang yang
terbuat dari protein dan satu molekul DNA yang
berfungsi untuk membawa informasi genomik
dari satu sel ke sel lainnya. Pada tumbuhan dan
hewan (termasuk manusia), kromosom berada di
dalam nukleus sel. Manusia memiliki 22 pasang
kromosom bernomor (autosom) dan satu pasang
kromosom seks (XX atau XY), dengan total 46.
Setiap pasang mengandung dua kromosom, satu
berasal dari masing-masing orang tua, yang
berarti bahwa anak-anak mewarisi setengah
kromosom mereka dari ibu mereka dan setengah
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SINOPSIS

Buku Biologi Molekuler ini disusun sebagai
panduan komprehensif untuk memahami peran
Molekuler dalam konteks teori dan diagnostik
laboratorium.  Mekanisme  ditingkat ~ molekuler
merupakan kunci penting dalam membuka banyak
misteri yang belum terungkap. Analisis biologi molekuler
diperlukan untuk mempermudah memahami mekanisme
molekuler. Buku ini tersusun dari 11 bab. Bab 1-2
memaparkan pengenalan biologi molekuler serta
struktur fungsi DNA dan RNA.

Pada bab selanjutnya, buku ini disusun
berdasarkan penggunaan teknologi dalam bidang
molekuler seperti PCR,dan teknologi CRISPR. Pada Bab
4-11 fokus terkait penggunaan pemeriksaan molekuler
dalam diagnosis penyakit diantaranya sequencing DNA,
RT-PCR, dan Microarray. Pada bab akhir, dibahas
mengenai inovasi terkini dalam bidang molekuler untuk
kedokteran.

Buku ini diperuntukkan bagi mahasiswa, tenaga
laboratorium, dan profesional kesehatan yang dapat
dijadikan sebagai referensi penting untuk meningkatkan
pemahaman dan keterampilan dalam diagnostik
penyakit berbasis molekuler secara ilmiah dan akurat.
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