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Abstrak

Latar Belakang Mutasi G9053A merupakan mutasi baru yang ditemukan pada penelitian
sebelumnya. Mutasi ini tegadi pada kompleks V (ATPsintase) genom mitokondria yaitu di
subunit ATP6 yang fungsinya sangat penting dalam translokasi protonuntuk sintesis ATP,
sehingga diduga dapat menyebabkan defisiensi ATP yang dikaitkan dengan fenotipe klinis
diabetes melitus (DM) tipe 2 dankatarak.
Tujuan penelitian ini ialah melakukan analisis mutasi G9053A pada sel epitel mukosa
muiut pada subjek dengan fenotipe DM tipe 2 dan katarak yang memiliki mutasi DNA
mitokondria dengan metode direct sequencing.
Metode yang adalah lisis sampel dari jaringan sel epitel mukosa mulut sebagai templat
mtDNA, selanjutnya dilakukan reaksi PGR untuk mengamplifikasi fragmen E (1992pb)
dengan primer Efor dan Erev) kemudian amplikon yang diperoleh dilakukan karakterisasi gel
agarosa 1%dan dibacaurutannukleotidanya dengan direct sequencing,
Hasil direct sequencing, kemudian diolah dengan software DNA star, yaitu Megalign dan
Seqman keduanya menunjukkan adanya mutasi homoplasmi di titik G9053A pada sampel
El. Dengan ditemukannya mutasi G9053A pada sel epitel mukosa mulut, maka dapat
memperkuat data bahwa mutasi G9053A merupakan mutasi yang terdistribusi di jaringan
yang berbeda, setelah pada penelitian sebelumnya ditemukan pada sel epitel urin dan sel
epitel lensa mata. Dari fakta tersebut, dapat disimpulkan bahwa mutasi G9053A merupakan
mutasi germinal bukan mutasi somatis.
Kata kunci MutasiG9053A, ronggamulut, DM tipe 2, katarak, antarjaringan

PENDAHULUAN

DNA mitokondria merupakan molekul
DNA rantai ganda yang berbentuk sirkuler
yang ditransmisikan secara maternal. DNA
mitokondria ini menyandi kompleks
protein rantai respirasi yang sangat
diperlukan untuk produksi ATP
(Susmiarsih, 2010). Perubahan struktur dan
fungsi mitokondria dapat menyebabkan
penyakit mitokondria. Penurunan fungsi
mitokondria bisa disebabkan penurunan
fungsi respirasi dari kompleks enzim yang
dapat menghambat reaksi respirasi
(OXPHOS) disusunan dari ATP6 atau
disebabkan oleh serangan radikal bebas
ROS {reactive oxygen species') dalam
berbagai jaringan.

Dari penelitian Maksum (2010) dilaporkan
bahwa terdapat dua puluh mutasi yang
menyebabkan perubahan asam amino telah
ditemukan pada genom DNA mitokondria
manusia Indonesia yang berhubungan
dengan penyakit DM tipe 2 dan katarak.
Salah satu mutasi yang ditemukan ini
adalah mutasi G9053A pada gen ATP6
(kompleks V). DM tipe 2 dan katarak
merupakan salah satu gambaran klinis
yang dikaitkan dengan penyakit
mitokondria. DM tipe 2 dikarakter-isasi
oleh pewarisan maternal {maternally
inherited diabetes, MID) dan penurunan
i^gsi sekresi insulin pada sel p pankreas
(Massen et al., 2004). Katarak dapat
disebabkan oleh cekaman oksidasi di sel
epitel lensa mata dan berhubungan dengan

Jurnal Penelitian Kesehatan STIKes DharmaHusadaBandung 32


