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KAJIAN VARIASI SEKUENS GENOM MITOKONDRIA MANUSIA 

DENGAN METODE GENOM MINING 

Haris Hamdani 

    11640039 

 

    ABSTRAK 

 

 Penelitian ini bertujuan untuk untuk mengetahui pola persebaran karakter 

genetik manusia modern saat ini dan kesesuaiannya dengan teori persebaran manusia 

modern sebelumnya. Penelitian ini memanfaatkan data sekuens DNA mitokondria 

yang telah tersimpan pada layanan genebank yang selanjutnya dibandingkan karakter 

genetik antar data tersebut. Data sekuens diperoleh dengan menggunakan program 

BLAST pada laman NCBI.Data dari genbank kemudian diolah dan ditampilkan 

dalam bentuk pohon filogenetik dan hasil analisa SNP. Hasil analisa sekuens 

menunjukan adanya perbedaan komposisi SNP antara sampel Afrika dan non-Afrika 

pada daerah gen. Perbedaan ditunjukan dengan cukup banyaknya notasi basa yang 

berbeda di antara keduanya. terdeteksi bahwa terdapat sejumlah 82 titik pada sekuens 

Tanzania yang memiliki perbedaan basa dengan sampel non-Afrika. Selain itu, 

daerah gen juga memperlihatkan bahwa sampel Siberia merupakan sampel yang 

terindikasi sebagai populasi awal di antara sampel non-Afrika lainnya. Terdeteksi 

sebanyak 143 titik SNP yang memiliki variasi basa pada sekuens konsensus Siberia. 

Teridentifikasinya sampel Siberia sebagai sampel dengan variasi SNP terbanyak pada 

penelitian ini mengindikasikan bahwa daerah Siberia merupakan titik pertemuan jalur 

migrasi dari berbagai wilayah di Asia menuju Amerika. Hal ini didukung dengan 

teori sebelumnya yang menunjukan Siberia sebagai lintasan pergerakan migrasi 

manusia dari Asia ke Benua Amerika. Kemudian penelitian ini juga melihat tidak 

adanya perbedaan SNP yang berarti antara manusia Asia dan Eropa sebagaimana 

disebutkan pada teori yang menggolongkan manusia Asia dan Eropa kepada dua 

makrohaplogrup yaitu haplogrup M dan Haplogrup N. 

 

Kata kunci : Variasi sekuens, DNA mitokondria, genom mining  
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BAB I 

PENDAHULUAN 

A. Latar Belakang 

Studi tentang asal-usul manusia merupakan hal yang menarik minat 

beberapa peneliti sejak abad pertengahan. Penyelidikan tentang asal mula manusia 

modern telah lama dilakukan, salah satunya oleh cendikiawan klasik yaitu Ibnu 

Khaldun dengan karya klasiknya Mukhadimah. Penyelidikan tersebut pada 

awalnya didasarkan kepada kenampakan fisik dari manusia dalam populasi 

ataupun antar populasi. Selanjutnya studi tentang manusia berkembang, dan mulai 

menggunakan penemuan-penemuan kesamaan artefak-artefak kuno, kesamaan 

budaya dan kesamaan bahasa dalam perbandingannya.  

 Penelitian  tentang asal manusia selanjutnya mendapat sudut pandang 

pengkajian baru. Pengkajian baru tersebut menggunakan cara yang lebih modern 

dengan teknologi biomolekular. Teknologi biomolekular membuat kajian asal-

usul manusia menjadi bagian dari kajian sains, yang sebelumnya merupakan objek 

kajian ilmu sosial. Imbas dari ditemukannya teknologi biomolekular adalah 

semakin ramainya penelitian tentang analisis variasi genetik dalam satu populasi 

atau antar populasi. 

Penelitian-penelitian molekular pada materi genetika sebelumnya, 

menyatakan bahwa migrasi manusia secara umum berawal dari Benua Afrika. 

Kemudian dari Afrika persebaran bercabang menjadi 2 kelompok. Kelompok 

pertama merupakan kelompok yang dikemudian hari berkembang menjadi 
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manusia yang tersebar di kawasan Asia dan Amerika. Kelompok kedua menyebar 

dan menjadi penduduk Eropa dan kawasan Timur tengah. Penelitian-penelitian 

tersebut pada umumnya menggunakan perbandingan tipe-tipe haplogrup untuk 

membandingkan kekerabatan antara populasi satu dengan yang lainnya. 

Pengelompokan manusia berdasarkan ras dan bangsa secara genetik, 

dinilai kurang relevan dilakukan dewasa kini. Berkembang pesatnya teknologi 

transportrasi saat ini, memungkinkan mobilitas manusia semakin cepat dari satu 

daerah geografis ke daerah geografis yang lain. Semakin mudahnya manusia 

berpindah secara geografis memungkinkan penyebaran genetik dari satu daerah 

geografis ke daerah yang lain, serta didukung maraknya perkawinan lintas ras, 

dapat mempengaruhi komposisi genetik manusia yang telah dipetakan dalam 

penelitian-penelitian sebelumnya. 

Beberapa data penelitian-penelitian genetika terbaru disimpan di 

Genebank. Data penelitian-penelitian terbaru tersebut diperkirakan akan 

memberikan hasil berbeda dari penelitian-penelitian yang sebelumnya 

membandingkan kelompok-kelompok manusia berdasarkan ilmu antropologi juga 

berdasarkan temuan-temuan artefak. Data-data sekuens yang telah terkumpul dan 

tersimpan tersebut dapat diolah lebih lanjut untuk merekontruksi peta variasi 

genetik antara ras.  

Cabang ilmu biologi yang memfokuskan kajian pada pengolahan dan 

pemanfaatan data yang telah tersimpan di dalam situs penyedia layanan Genebank 

tersebut adalah Bioinformatika. Bioinformatika merupakan kajian yang 

memadukan disiplin ilmu biologi molekular, matematika dan teknik informasi 
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(TI). Ilmu ini didefinisikan sebagai aplikasi dari alat komputasi dan analisa untuk 

menangkap dan menginterprestasikan data-data biologi, sehingga data yang telah 

terhimpun pada layanan Genebank diharapkan dapat dimanfaatkan melalui kajian 

Bioinformatika. 

Pengumpulan data tersebut dilakukan dengan cara Genom mining 

(penambangan genom), yaitu proses pemilahan informasi genetik mengenai 

genom  dari layanan Genebank. Dengan demikian, hanya informasi tentang 

genom yang sesuai sajalah yang diambil dari proses pemilahan tersebut. 

Selanjutnya data hasil dari Genom mining tersebut dianalisis dan dihubungkan 

satu sama lain dengan menggunakan perangkat Bioinformatika  

Penelitian studi genetik tersebut umumnya dilakukan dalam rangka 

melanjutkan penelitian yang didasarkan kepada informasi sejarah atau penelitian 

Anthropologi sebelumnya. Berbeda dengan penelitian sebelumnya, penelitian ini 

dilakukan berdasarkan pada pertimbangan perubahan jaman yang memungkinkan 

manusia untuk dapat berpindah secara cepat dari satu daerah ke daerah lain, serta 

didukung dengan fenomena perkawinan antar ras yang berbeda sehingga 

dimungkinkan memunculkan karakter genetika yang agak berbeda dengan 

penelitian sebelumnya, sehingga penelitian ini akan mengungkapkan fenomena 

manusia modern yang persebarannya diduga berbeda dengan persebaran manusia 

menurut teori sebelumnya. 

Materi genetik yang dipakai untuk mengetahui kekerabatan adalah materi 

genetik yang tidak mengalami pindah silang dalam proses pewarisannya. Materi 

tersebut bisa didapat dari dua sumber materi genetik. Sumber pertama bisa 



4 
 

didapatkan dari kromosom Y. Kromosom Y hanya bisa diperoleh dari inti sel 

manusia yang berjenis kelamin laki-laki, materi genetik ini diturunkan melalui 

jalur silsilah laki-laki. Contoh penelitian penelusuran jalur kekerabatan 

menggunakan kromosom Y dilakukan oleh Hudjashov dkk (2007). Hudjashov 

dkk (2007) telah mengidentifikasi mtDNA dan kromosom Y dari orang-orang 

Aborigin (orang Australia asli) dan orang Melanesia (Penduduk Oceania dan 

Papua). Penelitian tersebut menyebutkan bahwa dalam genetik orang Aborigin 

dan Melanesia terdapat gen founder group, yang juga ditemukan di dalam gen 

orang Afrika. Gen tersebut adalah lineges M dan N di dalam DNA mitokondria, 

dan lineages C dan F pada kromosom Y-nya. Penelitian tersebut juga menyatakan 

bahwa ada kekerabatan yang dekat antara orang Aborigin, Papua Nugini dan juga 

Oceania yang diduga ketiganya adalah populasi dalam satu grup besar yang sama 

sebelum terpisahkan oleh samudra saat ini (Hudjashov et al., 2007). Akan tetapi 

penggunaan kromosom Y dalam penelusuran kekerabatan lebih sukar dibanding 

dengan menggunakan DNA mitokondria, mengingat kromosom Y memiliki basa 

yang lebih panjang dibanding DNA mitokondria. 

Sumber materi genetik lain adalah genom DNA mitokondria (mtDNA). 

Materi genetik ini diturunkan secara linier melalui jalur ibu. Materi genetik ini 

sama seperti kromosom Y, yaitu tidak mengalami pindah silang sehingga dapat 

dipakai untuk studi genetika populasi. Genom DNA mitokondria diwariskan 

secara maternal atau dari jalur ibu. Karena pewarisannya melalui jalur ibu maka 

aliran gennya diwariskan secara linier, dan tidak mengalami rekombinasi sehingga 

memudahkan saat menentukan nenek moyang asalnya. Dengan demikian genom 
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DNA mitokondria ini sering dipakai dalam mengkaji hubungan kekerabatan dan 

laju evolusi suatu spesies. Selain itu, genom DNA mitokondria sangat melimpah 

di dalam setiap selnya dan juga memiliki laju mutasi yang tinggi. Genom 

mitokondria memiliki laju mutasi 10 kali lebih cepat dari genom inti sel. Hal ini 

disebabkan karena tidak adanya pelindung yang berbentuk protein Histon seperti 

pada genom inti sel (William, 2012). Hipotesis sementara migrasi manusia 

menyebutkan, bahwa asal mula manusia modern berasal dari  benua Afrika. 

Manusia modern pertama menyeberang dari Afrika ke kawasan Timur Tengah, 

kemudian manusia modern menyebar ke seluruh penjuru bumi (Wallace et 

al.,1999 dalam William 2012).   

Hipotesis di atas didukung oleh penelitian yang dilakukan oleh Can et al. 

(1987 dalam William, 2012). Penelitian membandingkan DNA mitokondria 

(mtDNA) dari 147 sampel manusia dari 5 kelompok populasi yang ada di dunia, 

yaitu dari Afrika, Asia, Australia, Papua Nugini dan Eropa dengan menggunakan 

Restriction Fragment Lenght Polymorphisme (RFLP). Dari penelitian tersebut 

didapatkan bahwa dari lima populasi besar tersebut terbentuk 2 kelompok jenis 

DNA mitokondria secara garis besar. Kelompok pertama adalah jenis DNA 

mitokondria hanya terdiri dari mtDNA jenis Afrika saja, sedangkan kelompok 

yang kedua adalah jenis mtDNA yang mengandung mtDNA selain Afrika. 

Penelitian itupun menyimpulkan bahwa orang Papua Nugini dan Australia asli 

lebih dekat kekerabatannya terhadap orang Afrika dibanding dengan orang Eropa 

dan Asia  (Can et al., 1987; dalam William 2012). 
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 Berdasarkan fungsinya, materi genetik dibedakan menjadi dua jenis, yaitu 

terdiri dari daerah gen dan daerah non-gen. Daerah gen memiliki tingkat 

konservatifitas tinggi sehingga cukup sulit untuk mengalami mutasi. Berbeda 

dengan daerah gen, daerah non-gen, tingkat konservatifitasnya kurang begitu kuat 

apabila dibandingkan dengan daerah gen. dengan demikian daerah non-gen lebih 

dapat digunakan untuk melihat variasi genetik berdasar mutasi. Namun hal 

tersebut tidak menutup kemungkinan bahwa bagian gen dapat juga digunakan 

untuk melihat variasi genetik seperti melihat SNP. 

B. Rumusan Masalah 

Bagaimanakah variasi sekuens gen dan non-gen pada genom Mitokondria 

pada berbagai manusia modern yang tersimpan dalam genebank. 

C. Tujuan Penelitian 

Penelitian ini bertujuan untuk mengetahui pola persebaran manusia dengan 

menggunakan sampel DNA mitokodria yang telah terkumpul pada genebank dan 

kesesuaiannya dengan teori persebaran manusia dengan metode berbeda yang 

ditinjau dari variasi sekuens pada genom mitokondria. 

D. Manfaat  Penelitian 

Penelitian ini sebagai bahan pembanding antara teori persebaran manusia 

yang didasarkan pada kondisi variasi genetik manusia masa lalu dengan 

pembandingnya adalah variasi genetik manusia modern saat ini. 
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BAB V 

KESIMPULAN DAN SARAN 

A. Kesimpulan 

Hasil analisis sekuens memperlihatkan perbedaan antara sampel Afrika 

dan non-Afrika pada daerah gen, perbedaan antara sampel Afrika dan non-Afrika 

ditunjukan dengan cukup banyaknya kemunculan notasi basa pada SNP yang 

berbeda diantara keduanya. Selain itu, daerah gen juga memperlihatkan bahwa 

Siberia merupakan titik pertemuan jalur migrasi dari berbagai wilayah di Asia 

menuju Amerika. Dugaan tersebut didasarkan kepada kenampakan titik SNP 

yang bervariasi paling banyak dibanding dengan sampel dari daerah lain, yaitu 

sebanyak 143 titik. Hal ini didukung dengan teori sebelumnya yang menunjukan 

Siberia sebagai lintasan pergerakan migrasi manusia dari Asia ke Benua 

Amerika. Selain itu, penelitian ini juga menemukan bahwa susunan genetik 

manusia non-Afrika baik Eropa maupun Asia mirip satu sama lain, sehingga 

belum menemukan indikasi yang mengarah kepada perbedaan antara derivat 

makrohaplogrup N dan M sebagaimana yang disebutkan pada teori sebelumnya. 

Salah satu faktor yang diduga menyebabkan ketidaksesuaian ini adalah beberapa 

sampel yang didapat kemunginan bukan merupakan sampel dengan jenis 

haplogrup dominan sebagaimana yang digunakan dalam pemetaan sebelumnya.  

 

 

 



77 
 

B. Saran 

  Perlu diadakan penelitian lanjutan dengan memperbanyak sampel dari 

setiap bangsa agar didapatkan sekuens konsensus yang lebih akurat. Selain itu, 

perlu data tambahan untuk melengkapi data pada penelitian ini atau perlu 

melakukan penelitian pelengkap dengan membandingkan data gen dan non-gen 

dari genom Nukleus. 
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2 JX153460.1  Denmark 2012 

3 KU752561.1  Filipin 2016 

4 KU752565.1  Filipina2 2016 

5 KU752563.1  Filipina3 2016 

6 JX153262.1  Finlandia 2012 

7 EU330412.1  Finlandia2 2007 

8 HM436819.1  
Indonesia 
Sunda3 2010 

9 HM436816.1  Indonesia Sunda 2010 

10 JN048455.1  
Indonesia 
Sunda2 2011 

11 J01415.2  Inggris 2008 

12 JQ704346.1  Israel1 2012 

13 JQ702287.1  Israel2 2012 

14 JQ703864.1  Israel3 2012 

15 FJ493505.1  Rusia 2008 

16 FJ493508.1  Rusia2 2008 

17 FJ493504.1  Rusia3 2008 

18 FJ147313.1   Siberia Altai 2008 

19 FJ493507.1  Siberia Mansi 2008 

20 FJ858885.1  Siberia Yukhagir 2008 

21 KU686608.1  Spanyol1 2016 

22 KU686615.1  Spanyol2 2016 
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26 HQ610983.1  India3 2010 

27 KP340131.1  Italia 2015 
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30 FJ493500.1  Altai10 2008 
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Samoan2 1995 

44 U25363.1 
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Timur1 1995 
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 Indonesia 
Timur2 1995 

47 U25357.1 
 Indonesia 
Timur3 1995 

48 AF176197.1 
 Indonesia 
Timur4 1995 
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51 AF278120.1  Portugal2 2000 

52 AF278121.1  Portugal3 2000 

53 EU034325.1  Argentina toba 2007 

54 EU034224.1  Argentina wichi 2007 

55 EU034318.1  
Argentina 
pilaga1 2007 

56 EU034321.1  
Argentina 
pilaga2 2007 

57 EU034323.1  
Argentina 
pilaga3 2007 
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