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Abstrak

Bioinformatika genetik adalah kombinasi
Bioinformatika dan Genetik.  Bioinformatika
sebagai ilmu dan genetik sebagai materi genetik.
Dengan Bioinformatika Genetik, pengumpulan,
penyimpanan, analisis, interpretasi, penyebaran dan
aplikasi data-data genetik mudah dilakukan.
Bioinformatika genetik dapat juga menyimpan data
genetik dengan teratur, dalam waktu singkat dan
tingkat akurasi tinggi. Bioinformatika Genetik
dapat mempercepat penyelesaian proyek dan
program-program terkait materi genetik yang
tersedia sesuai kebutuhan dan tujuan. Artikel ini
menyajikan definisi, tujuan dan kegunaan, lingkup
serta aspek lain yang terkait dengan Bioinformatika
Genetik.

Pendahuluan

Bioinformatika  merupakan ilmu yang
mempelajari penerapan teknik komputasi untuk
mengelola dan menganalisis informasi biologis.
Bioinformatika genetik spesifik menggunakan dan
mengelola data genetik untuk memecahkan masalah
-masalah biologis, terutama dengan menggunakan
sekuens DNA dan asam amino serta informasi yang
berkaitan dengannya. Desakan kebutuhan untuk
mengumpulkan, menyimpan dan menganalisa data-
data biologis dari basis data DNA, RNA maupun

protein  inilah  yang semakin memacu
perkembangan kajian Bioinformatika.
Bioinformatika genetik sangat

mempengaruhi kehidupan manusia, terutama untuk
mencapai kehidupan yang lebih baik. Dalam dunia
kedokteran, keberhasilan proyek genom membuka
kemungkinan luas untuk menangani berbagai
penyakit genetik serta memprediksi resiko terkena
penyakit genetik. Juga dapat digunakan untuk
mengetahui respon tubuh terhadap obat sehingga
efektivitas pengobatan bisa ditingkatkan.

Karena Bioinformatika genetik merupakan
suatu bidang interdisipliner, maka Bioinformatika

Genetik juga tidak bisa berdiri sendiri dan harus
@idukung oleh disiplin ilmu lain yang mengakibatkan
saling bantu dan saling menunjang sehingga
bermanfaat untuk kepentingan manusia. Bidang yang
terkait dengan Bioinformatika Genetik diantaranya
adalah biofisik, biologi komputasi, informasi medis,
kimia informatik, genomik, biologi matematis, dan
farmakogenomik.

Meskipun merupakan disiplin dan kajian yang
masih baru, Bioinformatika telah dipelajari dan
dimasukkan dalam kurikulum pendidikan beberapa
perguruan tinggi di Indonesia. Bahkan ilmuwan
Indonesia sudah memanfaatkan ilmu ini untuk
mengkaji berbagai topik penelitian.

Definisi

Secara harafiah, bioinformatika berasal dari
dua suku kata yaitu bio=hidup, mahluk hidup dan
informatika=informasi, rangkaian pesan yang
bermakna, sehingga bioinformatika bisa diartikan
sebagai pesan atau informasi yang berasal dari
mahluk hidup atau infomasi biologi. Bioinformatika
merupakan metode matematika, statistik dan
komputasi yang bertujuan untuk menyelesaikan
masalah-masalah biologi dengan menggunakan

seckuen DNA dan asam amino dan informasi-
informasi yang terkait dengannya.
Secara  umum, Bioinformatika  dapat

didefinisikan sebagai bentuk penggunaan komputer
dalam menangani informasi-informasi biologi.
Definisi lain adalah metode matematika, statistik dan
komputasi yang bertujuan untuk menyelesaikan
masalah-masalah biologi dengan menggunakan
sekuens DNA dan asam amino serta informasi-
informasi yang terkait dengannya (Tekaia 2004).

Sementara genetik adalah salah satu level atau
tingkat keanerkaragaman hayati. Dua tingkat
biodiversitas lain adalah ekosistem dan spesies.
Genetik merupakan tingkat dasar yang mendasari
keragaman dan kesamaan mahluk hidup. Genetik
juga merujuk pada materi genetk yaitu materi yang
menentukan pewarisan sifat dan variasi organisme.
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Dalam artikel ini, genetik lebih merujuk pada
pengertian terakhir, yaitu sebagai materi genetik
yang menjadi obyek dan subyek Genetika.

Bioinformatika genetik adalah ilmu dan
teknologi pengumpulan, penyimpanan, analisis,
interpretasi, penyebaran dan aplikasi data-data
spesifik materi genetik. Dengan kata lain,
Bioinformatika genetik adalah informasi genetik
mahluk hidup vyang dikumpulkan, disimpan,
dianalisis, diinterpretasi, disebarkan dan
diaplikasikan dengan perangkat komputer dan
perangkat lunak untuk menganalisisnya.

Manfaat

Bioinformatika genetik sangat
mempengaruhi kehidupan manusia, terutama untuk
mencapai kehidupan yang lebih baik. Dalam dunia
kedokteran, keberhasilan proyek genom telah
membuka kemungkinan luas untuk menangani
berbagai penyakit genetik serta memprediksi resiko
terkena penyakit genetik. Juga dapat digunakan
untuk mengetahui respon tubuh terhadap obat
sehingga efektivitas pengobatan biff ditingkatkan.

Bioinformatika Genetik juga penting untuk
identifikasi agent penyakit yang belum dikenal
penyebabnya. Bioinformatika  Genetik  dapat
dimanfaatkan untuk  diagnosa penyakit secara
akurat.

Bioinformatika  genetik  penting untuk

pemeriksaan yang efektif data genetik dan genom
serta data biologis lain. Dengan Bioinformatika
Genetik, data-data yang dihasilkan dari proyek
genom dapat disimpan dengan teratur dalam waktu
singkat dengan tingkat akurasi yang tinggi serta
sekaligus dianalisa dengan program-program yang
dibuat untuk tujuan tertentu. Bioinformatika genetik
mempercepat penyelesaian proyek berbasis genetik
dengan dukungan berbagai perangkat lunak yang
diperlukan untuk analisisnya.

Bioinformatika Genetik  juga  telah
dimanfaatkan dalam analisis dinamika individu,
populasi, dan ekologi berbagai spesies mahluk
hidup. Bioinformatika genetik dapat menentukan
identitas spesies, menentukan unit konservasi,
analisis keragaman genetik, genetika populasi,

struktur genetik, hubungan genetik dan analisis
lainnya.

Lingkup
Bioinformatika merupakan suatu bidang
interdisipliner, sehingga Bioinformatika Genetik

tidak bisa berdiri sendiri dan harus didukung oleh
disiplin ilmu lain. Bidang yang terkait dengan

Bioinformatika ~ Genetik  diantaranya  adalah
Biophysics,  Computational  Biology,  Medical
Informatics, Cheminformatics, Genomics,
Mathematical Biology, Proteomics,

Pharmacogenomics. Semma disiplin berkaitan dan
memanfaatkan materi genetik (DNA atau RNA)
dalam kajiannya.

Menurut Barnes (2007) dalam lingkup lebih
luas, bioinformatika untuk konteks penelitian genetik
meliputi aspek-aspek: pengetahuan managemen dan
ekspansi; managemen, integrasi dan pengumpulan
data; penguasaan data gen, genom dan variasi
genetik; rancangan dan analisis data genetik;
determinasi fungsi (perubahan dari satu gen ke alel
penyakit); dan analisis pada data genetik dan
genomik.

Lingkup ini cukup umum dan dapat
diterapkan pada kebanyakan bidang biologi, tetapi
secara jelas dapat diterapkan pada genetika. Genetika
dan Bioinformatika peduli secara mendasar dengan
pertanyaan hipotesis umum dan uji serta organisasi
dan interpretasi sejumlah besar data untuk
mendeteksi fenomena Wplogi. Dengan demikian
Bioinformatika Genetik mempunyai ruang lingkup
yang sangat luas dan mempunyai peran yang sangat
besar dalam berbagai penelitian genetik dan bidang
lain. Lingkup @hi akan terus berkembang dan
disempurnakan sesuai dengan perkembangan ilmu
dan teknologi yang ada.

Basis Data Genetik

Basis data adalah istilah ilmu komputer yang
didefinisikan sebagai kumpulan informasi yang
disimpan secara sistematik sehingga dapat diperiksa
menggunakan program komputer untuk memperoleh
informasi dari basis data tersebut. Saat ini terdapat
milyaran data sekuens yang tersimpan sebagai basis
data DNA.
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Inovasi teknologi DNA chip yang dipelopori oleh Basis data sekuens yang ada dapat digunakan
perusahaan bioteknologi AS, Affymetrix di Silicon  untuk mengidentifikasi homolog pada molekul baru
Valley telah mendorong munculnya basis data baru  yang telah dikuatkan dan disekuenkan di
mengenai RNA. laboratorium. Dari satu nenek moyang mempunyai
Ada tiga basis data materi genetik secara  sifat-sifat yang sama, atau homologi, dapat menjadi
global yaitu GenBank (Amerika Serikat), EMBL  indikator yang sangat kuat di dalam Bioinformatika
EEropa), dan DDBJ (Jepang). Basis data GenBank di ~ Genetik. Basis data dapat juga digunakan untuk
National Center for Biotechnology Information  berbagai keperluan untuk memecahkan masalah
(NCBI). Basis data EMBL (European Molecular  lingkungan, asal usul, kesehatan dan kedokteran,
Biology Laboratory) (juga dikenal sebagai EMBL- hukuméan lain-lain.
Bank) di Eropa. Bank data DNA Data Bank of
Japan (DDBJ) di Jepang. Ketiga basis data utama
@Brsebut dapat diakses melalui internet http:/
www.ncbi.nlm.nih.gov/, http://www.embl.org/,
www.ddbj.nig.ac.jp. Secara lokal, Indonesia juga
memiliki basis data di Lembaga Biologi Molekul
Eijkman.

Perangkat lunak yang digunakan untuk
Bengelola dan memanggil kueri (query, pertanyaan)
basis data disebut sistem managemen basis data
(database management system, DBMS).
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Alat dan Perangkat Lunak

Perangkat utama Bioinformatika Genetik
adalah soffware atau perangkat lunak yang didukung
oleh kesediaan internet dan server World Wide Web
(WWW) sebagai penyedia basis, analisis dan
pengolahan data. Bioinformatika Genetik memiliki
banyak perangkat lunak yang dapat diakses dengan
mudah, berbayar (atau tidak berbayar), sesuai
dengan tujuan analisis datanya.

Perangkat lunak Bionformatika Genetik
berguna untuk berbagai keperluan termasuk mencari
sekuens (sequence search) seperti BLAST, mengedit
data sekuens, menjajarkan sekuens (sequence
alignment), serta mengukur, membuat/membangun
dan menganalisis data sekuens. Perangkat lunak
umumnya dalam bentuk paket dan berisi berbagai
tools dengan kegunaan masing-masing. Kegunaan
tersebut bermakna khusus atau umum.

BLAST (Basic Local Alignment Search
Tool, alat mencari penjajaran lokal dasar)
merupakan alat mengidentifikasi urutan dalam basis
@)a yang sesuai urutan pertanyaan yang diberikan
(http://blast.ncbi.nlm.nih.gov/Blast.cgi).

Analisis statistik diterapkan untuk menilai
signifikansi setiap kecocokan. Pencocokan urutan
mungkin homolog dengan, atau terkait dengan,
urutan pertanyaan. Ada beberapa versi dari BLAST
yaitu: BLASTN membandingkan sekuens
nukleotida permintaan dengan sekuens nukleotida
data dasar; BLASTX membandingkan sekuens
nukleotida permintaan yang telah diterjemahkan
dalam semua kerangka baca dengan sekuens protein
data dasar; TBLASTN membandingkan sekuens
permintaan protein dengan sekuens nukleotida data
dasar yang telah diterjemahkan secara dinamis pada
semua kerangka baca; TBLASTX membandingkan
terjemahan enam-kerangka sekuens permintaan
nukleotida dengan terjemahan enam kerangka
sekuens nukleotida basis data:

Beberapa perangkat lunak yang digunakan
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dalam analisis data genetik diantaranya adalah
WAEGA  (http://www.megasoftware.net/), Network
(http://www fluxus-engineering.com/sharenet. htm),
DnaSP (http://dnasp.software.informer.com/5.1/), dan
Arlequin (http://cmpg.unibe.ch/software/arlequin35/).
Masih banyak perangkat lunak lain untuk analisis
data dan materi genetik, namun dalam kesempatan ini
hanya mengulas empat perangkat lunak di bawah.
MEGA 5 atau 6 dan versi sebelumnya adalah
alat yang terintegrasi untuk melakukan penjajaran
sekuens,  menyimpulkan  pohon  filogenetik,
memperkirakan waktu divergensi, pertambangan
basis data online, memperkirakan tingkat evolusi
molekuler, menyimpulkan sekuens leluhur, dan
pengujian hipotesis evolusi. MEGA (Molecular
Evolutionary Genetics Analysis) digunakan oleh ahli
biologi di sejumlah besar laboratorium untuk
merekonstruksi  sejarah  evolusi  spesies  dan
menyimpulkan tingkat dan sifat dari kekuatan-
kekuatan selektif membentuk evolusi gen dan spesies.

Perangkat lunak MEGA juga memiliki alat
penjajaran dan data seperti jenis data, akuisisi data
web, penjajaran manual dan otomatis. Analisis utama
pada perangkat lunak MEGA diantaranya berkaitan
dengan model dan parameter, menyimpulkan
filogeni, menghitung jarak, tes seleksi, sekuens
leluhur, waktu dan tingkat. Pada MEGA juga terdapat
model-model substitusi pada DNA/RNA, kodon,
protein, tingkat dan komposisi.

Network adalah perangkat yang menghasilkan
pohon dan jaringan evolusi dari data genetik,
linguistik, dan data lainnya. Jaringan kemudian dapat
memberikan perkiraan usia untuk leluhur di pohon.
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DnaSP, (DNA sequence polymorphism atau
Polimorfisme sekuens DNA) adalah paket perangkat
lunak untuk analisis polimorfisme nukleotida dari
data sekuens DNA berurutan. DnaSP dapat
memperkirakan beberapa ukuran variasi sekuens
DNA di dalam dan di antara populasi (dalam
noncoding, sisi sinonim atau non sinonim, atau
dalam berbagai macam posisi kodon), serta
ketidakseimbangan hubungan, rekombinasi, aliran
gen dan parameter konversi gen.

Menurut Librado & Rozas (2009) DnaSP
adalah paket perangkat lunak untuk analisis yang
komprehensif data polimorfisme DNA. Versi 5
mengimplementasikan sejumlah fitur baru dan
metode analisis yang memungkinkan analisis
polimorfisme DNA luas pada dataset besar. Di
antara fitur-fitur lainnya, metode yang baru
diterapkan memungkinkan untuk: (i) analisis pada
beberapa data file; (ii) pentahapan haplotipe; (iii)
analisis penyisipan/penghapusan data polimorfisme;
(iv) memvisualisasikan hasil terintegrasi dengan
penjelasan genom.

DnaSP juga dapat m@fakukan beberapa tes
netralitas: uji Hudson dkk. (1987), Tajima (1989),
McDonald & Kreitman (1991), Fu & Li (1993), dan
uji  Fu (1997). Selain itu, DnaSP dapat
memperkirakan interval kepercayaan dari beberapa
uji-statistik dengan coalescent tersebut. Hasil
analisis ditampilkan pada bentuk tabel dan grafik.

Arlequin adalah perangkat analisis genetika
populasi menggunakan seperangkat metode dasar
dan wuji statistic untuk mengekstrak informasi
tentang fitur genetik dan demografi dari koleksi
sampel populasi. Jenis data yang dapat dianalisis
oleh Arlequin adalah sekuens DNA, data RFLP, data
mikrosatelit, data standar, dan data frekuensi alel.
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Analisis genetik dalam Arlequin diantaranya
adalah menghitung indeks diversitas, distribusi
mismatch, simpulan haplotipe, uji netralitas, struktur
genetik  (AMOVA,  perbandingan  populasi,
diferensiasi populasi, analisis genotip, uji Mantel),
dan perkiraan jarak genetik antar sekuens DNA.

Untuk sitasi artikel ini:

Toha, AHA, Widodo N, Hakim L, Sumitro SB (2015)
Kelompok gen DNA kloroplas. KBR 4(6): 9-13.
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