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PENGENALAN TALASEMIA

A. Pengertian

Talasemia adalah sekelompok gangguan genetik yang
mempengaruhi sintesis hemoglobin, protein dalam sel
darah merah yang berfungsi membawa oksigen ke
seluruh tubuh. Gangguan ini disebabkan oleh mutasi
pada gen yang mengatur produksi rantai globin pada
molekul hemoglobin. Akibatnya, sel darah merah tidak
dapat berfungsi secara normal, menyebabkan anemia
(kurangnya sel darah merah) dan berbagai masalah
kesehatan.

Talasemia adalah kelompok gangguan hematologi atau
darah yang diakibatkan oleh mutasi pada gen yang
mengatur produksi rantai globin pada molekul
hemoglobin. Hemoglobin adalah protein dalam sel darah
merah yang berfungsi untuk mengangkut oksigen dari
paru-paru ke seluruh tubuh. Mutasi genetik pada gen
yang terlibat dalam sintesis rantai globin menyebabkan
terganggunya produksi hemoglobin yang normal,
sehingga sel darah merah tidak dapat berfungsi secara
efektif.

Gangguan ini menyebabkan sel darah merah menjadi

kurang, kecil, dan pucat, yang dikenal sebagai anemia

|1



B.

| 2

hemolitik. Anemia dapat menyebabkan berbagai gejala
seperti kelelahan, sesak napas, pusing, pucat, dan
pertumbuhan terhambat pada anak-anak. Tingkat
keparahan gejala dan komplikasi talasemia bervariasi,
tergantung pada jenis dan jumlah mutasi gen yang
terlibat.

Talasemia merupakan penyakit genetik autosomal, yang
berarti untuk mengembangkan bentuk yang parah dari
talasemia, seseorang harus mewarisi gen yang bermutasi
dari kedua orangtuanya. Jika seseorang hanya mewarisi
satu gen bermutasi, mereka biasanya menjadi pembawa
(carrier) talasemia tanpa menunjukkan gejala yang

parah.

Penyebab Talasemia

1. Faktor Genetik, kondisi anak dengan talasemia
disebabkan oleh mutasi atau perubahan gen dalam
gen yang mengatur produksi rantai globin pada
hemoglobin. Terdapat dua jenis talasemia utama,
yaitu alfa-talasemia dan beta-talasemia, yang
disebabkan oleh mutasi pada gen tertentu yang
terlibat dalam sintesis rantai globin alfa atau beta.

2. Pewarisan  Genetik, anak dengan talasemia

merupakan suatu penyakit autosomal recessive,



artinya seseorang harus mewarisi gen yang bermutasi
dari kedua orangtuanya untuk mengembangkan
bentuk yang parah dari penyakit ini. Jika seseorang
hanya mewarisi satu gen yang bermutasi, mereka
biasanya menjadi pembawa atau penyangga (carrier)
talasemia tanpa menunjukkan gejala yang parah.

3. Distribusi Geografis, kemungkinan kondisi ini
disebabkan anak dengan talasemia lebih umum terjadi
pada populasi tertentu, terutama di wilayah-wilayah
yang memiliki sejarah tinggi dari infeksi malaria. Ini
disebabkan oleh efek heterozigot (keberadaan gen
talasemia tunggal) yang memberikan kekebalan

terhadap malaria

C. Jenis-jenis Talasemia

Talasemia adalah kelompok gangguan darah yang
disebabkan oleh mutasi pada gen yang mengatur produksi
rantai globin pada hemoglobin. Jenis-jenis talasemia yang

terjadi pada anak meliputi:

1. Talasemia Alfa:
a. Talasemia Alfa Ringan (Talasemia Alfa Minor),
pada jenis ini, hanya satu dari empat gen yang
mengatur produksi rantai globin alfa pada

hemoglobin mengalami mutasi. Biasanya tidak
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menunjukkan gejala anemia yang parah. Orang
dengan jenis ini adalah pembawa gen dan biasanya
tidak mengalami gejala yang signifikan.

Talasemia Heterozigot (Talasemia Alfa
Intermedia), dua dari empat gen mengalami
mutasi. Anak-anak dengan jenis ini dapat
mengalami anemia ringan hingga sedang, tetapi

gejalanya dapat bervariasi

2. Talasemia Beta:

a.

Talasemia Beta Minor (Pembawa Talasemia Beta),
pada jenis ini, hanya satu dari dua gen yang
mengontrol produksi rantai globin beta mengalami
mutasi. Biasanya pembawa gen ini tidak
mengalami anemia parah.

Talasemia Beta Mayor (Talasemia Mayor atau
Cooley’s Anemia), anak-anak dengan jenis ini
mewarisi dua gen mutasi dari kedua orangtua. Ini
adalah bentuk paling serius dari talasemia, dapat
menyebabkan anemia berat, pertumbuhan

terhambat, dan memerlukan perawatan intensif.

3. Hemoglobin F-Talasemia:

a.

Talasemia Heterozigot Hemoglobin E, jenis ini
merupakan kombinasi mutasi gen hemoglobin E

dengan gen normal. Gejala mungkin ringan atau



bahkan tanpa gejala. Biasanya tidak menimbulkan
anemia parah.

b. Talasemia Homozigot Hemoglobin E, merupakan
kombinasi dua gen mutasi hemoglobin E. Anak
dengan jenis ini dapat mengalami anemia ringan
hingga sedang, tetapi gejalanya dapat bervariasi.

4. Talasemia Delta-Beta:
Talasemia HbA2 (Delta-Beta Talasemia), pada
talasemia ini terkait dengan mutasi pada rantai delta
hemoglobin dan beta hemoglobin. Gejala dapat
meliputi anemia kronis, kelelahan, pertumbuhan
terhambat, dan dalam beberapa Kkasus terjadi
pembesaran limpa. Tingkat keparahan gejala
bervariasi tergantung pada jenis dan tingkat mutasi

genetik.

D. Bagaimana Talasemia diturunkan dari orang Tua ke

Anak

Talasemia adalah penyakit genetik yang diwariskan dari
orang tua ke anak melalui perubahan atau mutasi pada gen
yang mengatur produksi hemoglobin. Karena ini adalah
gangguan autosomal recessive, artinya seseorang harus
mewarisi dua salinan gen bermutasi (satu dari setiap

orang tua) untuk mengalami gejala penyakit. Berikut
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adalah penjelasan terinci tentang bagaimana talasemia

diturunkan dari orang tua ke anak:

1. Gen Hemoglobin dan Rantai Globin:
Hemoglobin adalah protein dalam sel darah merah
yang membawa oksigen ke seluruh tubuh. Hemoglobin
terdiri dari empat rantai globin, yaitu dua rantai alfa
dan dua rantai beta. Gen yang mengkodekan
pembentukan rantai globin ini terletak pada
kromosom yang berbeda.

2. Pembawa (Carrier) dan Non Pembawa:
Orang yang membawa hanya satu salinan gen
bermutasi disebut sebagai pembawa (carrier) atau
heterozigot. Mereka biasanya tidak menunjukkan
gejala penyakit karena gen normal yang tidak
bermutasi masih dapat memproduksi cukup
hemoglobin. Orang yang memiliki dua salinan gen
normal tidak akan mengalami talasemia dan tidak
membawa risiko genetik untuk anak-anaknya.

3. Resesif Autosomal:
Talasemia adalah penyakit resesif autosomal. Ini
berarti bahwa gejala penyakit hanya akan muncul jika
individu mewarisi dua salinan gen bermutasi, satu dari
masing-masing orang tua. Individu yang hanya

mewarisi satu salinan gen bermutasi dan satu salinan



gen normal cenderung menjadi pembawa tanpa
menunjukkan gejala penyakit.
4. Pewarisan dari Orang Tua:

a. Ketika kedua orang tua Pembawa: Jika kedua orang
tua adalah pembawa gen talasemia (heterozigot),
ada peluang 25% bahwa anak mereka akan
mewarisi dua salinan gen bermutasi (homozigot)
dan mengalami talasemia mayor.

b. Ketika salah satu orang tua pembawa: Jika satu
orang tua pembawa dan satu orang tua memiliki
dua gen normal, ada peluang 50% bahwa anak
mereka akan menjadi pembawa gen (heterozigot)
tanpa gejala penyakit.

5. Tes Genetik dan Konseling:

Tes genetik dapat mengidentifikasi apakah seseorang

adalah pembawa gen talasemia. Tes ini penting dalam

perencanaan keluarga dan memahami risiko

pewarisan penyakit ke anak-anak.

E. Pola Penurunan sifat talasemia

Talasemia merupakan penyakit autosomal yaitu suatu
kelainan genetik yang dibawa oleh gen-gen yang terdapat
di kromosom autosom atau non sex kromosom, tepatnya

kelainan kromosom 11 dan 16. Karena sifat ini, maka

| 7



|8

talasemia dapat diidap oleh semua jenis kelamin baik laki-

laki ataupun perempuan.

Penurunan dapat terjadi secara resesif, yaitu bahwa
penyandang talasemia (mayor) hanya terjadi ketika gen-
gen mutan penyebab talasemia menurun dari alel-alel
kedua orang tua pembawa mutan atau karier talasemia.
Untuk mengetahui lebih jelas dapat dilihat pada gambar

dibawabh ini

A B C

Individu A adalah sehat tanpa ada gen mutan, individu B
adalah sehat dengan membawa 1 gen mutan
(karier/talasemia minor), sedangkan individu C adalah
penyandang dengan 2 gen mutan dalam tubuhnya
(talasemia mayor). Dengan mengetahui status individu
pada gambar tersebut, probabilitas setiap tipe perkawinan
dari orang tua dapat dilihat pada gambar berikut:
1. Perkawinan dari orang tua yang normal

Perkawinan dari orang tua yang normal tanpa

mengidap mutan talasemia, akan diperoleh



probabilitas pada setiap kelahiran anak dalam kondisi

normal.

2. Perkawinan dari 1 orang tua sehat dan 1 orang tua
sehat pembawa gen mutan/karier talasemia (talasemia
minor)

Hasil perkawinan dari 1 orang tua sehat dan 1 orang
tua sehat pembawa gen mutan/karier talasemia
(talasemia minor), akan diperoleh probabilitas setiap
anak pada setiap kelahiran adalah 50% sehat normal,

dan 50% sehat karier (talasemia minor).
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Perkawinan dari 1 orang tua sehat karier (talasemia
minor) dan 1 orang tua sehat karier (talasemia minor)

Perkawinan  dengan  kondisi  tersebut akan
menghasilkan probabilitas pada setiap kelahiran anak
adalah 25% sehat normal, 50% sehat karir, dan 25%

penyandang (talasemia mayor)



))
o) )

4. Perkawinan dari 1 orang tua sehat normal dan 1 orang

tua penyandang (talasemia mayor)

Hasil perkawinan 1 orang tua sehat normal dan 1
orang tua penyandang (talasemia mayor), akan
menghasilkan probabilitas setiap anak pada setaip

kelahiran adalah 100% sehat karier (talasemia minor)

339
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