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ABSTRAK 

 

Novarianti Gea 092020002 

Skrining HbE Metode Elektroforesis Gel Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia pada 

Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu kesehatan Santa Elisabeth Medan 2024 

 

(xvi + 47 + lampiran) 

 

Kasus talasemia dapat dijumpai dibeberapa negara, termasuk di 
Indonesia. Talasemia merupakan kelainan genetik dan salah satu jenis 
talasemia yaitu β-Talasemia yang disebabkan karena adanya kerusakan rantai 
β-globin pada kromosom 11. Kelainan β-Talasemia sering terjadi bersamaan 
dengan hemoglobinopati yaitu HbE, diakrenakan adanya substitusi 
GAG→AAG di kodon ke-26 gen β-globin. Penelitian ini bertujuan untuk 
mengetahui ada tidaknya gen HbE melalui tes skrining, yang menggunakan 

metode elektroforesis gel sebagai  deteksi dini β-Talasemia pada mahasiswi 

Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. Rancangan penelitian 

yang digunakan adalah deskriptif kualitatif dengan pendekatan studi cross 

sectional, dengan jumlah sampel 35. Hasil penelitian menunjukkan 95% rata-rata 

nilai kadar Hb mahasiswi berada diantara 10,84 gr/dL sampai dengan 11,26 gr/dL. 

Hasil tes skrining HbE metode elektroforesis gel yaitu  tidak terlihat adanya pita 

pada gen HbE, ini kemungkinan disebabkan beberapa hal yaitu kontaminasi 

terhadap sampel yang dapat menurunkan kemurnian DNA, pewarnaan DNA yang 

mempengaruhi visualisasi pita DNA, suhu dan waktu  selama proses PCR 

menyebabkan terganggunya fungsi primer. Dari hasil tersebut, disimpulkan bahwa 

persentase HbE pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth 

Medan tidak dapat ditentukan. 

 

Kata Kunci : Talasemia, HbE, kadar Hb, Elektroforesis gel, PCR 

 

Daftar Pustaka Indonesia  (2014-2024)  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

STIKes Santa Elisabeth Medan 

 

STIKes Santa Elisabeth Medan 

9 

 

 

 

 

ABSTRACT 

 

Novarianti Gea 092020002 

HbE Screening of Gel Electrophoresis Method as Early Detection of β-

Thalassemia in Students of Santa Elisabeth College of Health Sciences Medan 

2024 

 

(xvi + 47 + attachments) 

 

Thalassemia cases can be found in several countries, including in Indonesia. 
Thalassaemia is a genetic disorder and one type of thalassaemia, namely β-
thalassaemia, is caused by damage to the β-globin chain on chromosome 11. β-
thalassemia disorders often occur at the same time as hemoglobinopathy, namely 
HbE, which is known for the substitution of GAG→AAG in the 26th codon of the 
β-globin gene. This study aims to determine the presence or absence of the HbE gene 
through a screening test, which uses the gel electrophoresis method as an early 
detection of β-thalassemia. The research design used is qualitative descriptive with a 
cross sectional study approach, with a sample size of 35. The results of the study 
show  that 95% of the average Hb level value of female students was between 10.84 
gr/dL to 11.26 gr/dL. The results of the HbE screening test of the gel electrophoresis 
method are that there is no band in the HbE gene, this may be due to several things, 
namely contamination of the sample which can reduce the purity of DNA, DNA 
staining which affects the visualization of DNA bands, temperature and time during 
the PCR process causing disruption of primary function.  these results, it was 
concluded that the percentage of HbE in students of the Santa Elisabeth College of 
Health Sciences Medan could not be determined. 
 

keywords : Thalassaemia, HbE, Hb levels, Gel electrophoresis, PCR 
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BAB 1 

PENDAHULUAN 

1.1. Latar Belakang 

Talasemia masih menjadi persoalan kesehatan dunia, termasuk di Indonesia. 

Kasus talasemia di Indonesia masih terus mengalami peningkatan, terjadi karena 

ekonomi yang tidak mencukupi untuk pengobatan talasemia, fasilitas kesehatan 

yang tidak memadai dan juga minimnya pengetahuan masyarakat tentang 

talasemia. Talasemia dapat diturunkan terhadap anak dari orang tua yang 

membawa gen talasemia. Oleh karena itu, penting dilakukan pemeriksaan 

kesehatan pada awal pra nikah (Haq et al., 2023; Rujito, 2019). 

Data yang diperoleh dari WHO (World Health Organization) pada tahun  

2021. β-Talasemia di wilayah Asia Tenggara merupakan jenis kasus talasemia 

yang mendominasi di wilayah tersebut dengan persentase kejadian yaitu 2,5-15%. 

Beberapa negara di wilayah Asia Tenggara yang memiliki penduduk penderita β-

Talasemia yaitu Thailand, Myanmar, Timor Leste dan Indonesia (P. K. Singh, 

2021). Berdasarkan data yang diperoleh dari Thalassaemia International 

Federation (TIF) yang melaporkan bahwa pada tahun 2021 di Indonesia kasus 

talasemia sebesar 10.971. Frekuensi β-Talasemia yaitu 3-10%, α-Talasemia yaitu 

2,6-11% dan HbE yaitu 1,5-36% (Eleftherou & Angastiniotis, 2023).   

β-Talasemia merupakan   kelainan gen  berasal dari orang tua yang membawa 

gen talasemia dan diturunkan kepada anak. Kelainan gen ini menyebabkan 

hilangnya rantai β (β
0
) atau berkurangnya rantai β (β

+
) dalam susunan globin, 

sehingga hemoglobin tidak terbentuk sempurna atau sama sekali tidak ada. 

Hemoglobin yang rusak atau hilang mempengaruhi jumlah sel darah merah dalam 
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tubuh, dan menyebabkan keadaan anemia. Kelainan hemoglobin lainnya yang 

sering terjadi bersamaan dengan β-Talasemia yaitu HbE (Armilla, 2017; Haq et 

al., 2023; Wulandari, 2018). 

Kelainan HbE terjadi karena adanya  substitusi GAG → AAG di kodon 

ke-26 gen β-globin, akibatnya terjadi peralihan hasil dari asam glutamat 

menjadi lisin. Mutasi gen ini mengakibatkan berkurangnya rantai β-globin, 

sehingga fenotip yang dihasilkan memiliki keterkaitan dengan  β-talasemia. 

Kelainan ini membentuk interaksi antara HbE dan β-talasemia menjadi 

penyakit HbE-β-Talasemia (Jomoui et al., 2023; Munkongdee et al., 2021) 

Berdasarkan penelitian Fucharoen & Weatherall, (2024) mengemukakan 

bahwa kelainan HbE dapat berinteraksi dengan berbagai kelainan genetik. Salah 

satunya adalah β-talasemia, HbE memiliki keterkaitan fenotip dengan β-talasemia, 

kondisi ini dinamakan β-talasemia HbE (HbE-β-thalasseima). HbE-β-thalassemia 

menyebabkan beberapa komplikasi diantaranya adalah hipersplenisme, infeksi, 

penyakit jantung, hipoksia dan anemia hemolitik. 

Hasil riset yang dilakukan Setiadji et al., (2019) mengutarakan bahwa, apabila 

ada orang tua yang membawa gen β-talasemia dan orang tua lainnya membawa 

gen HbE maka dapat melahirkan anak dengan gen HbE- β-talasemia, β-talasemia, 

HbE dan normal. Kombinasi penyakit HbE dan β-talasemia menyebabkan kondisi 

penderita lebih parah dibandingkan penderita β-talasemia. Hal ini dikarenakan 

rantai globin tidak terbentuk sempurna bahkan tidak ada, sehinga volume eritrosit 

dan nilai hemoglobin dalam darah semakin berkurang. 
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Penelitian lain yang dilakukan oleh A. Singh et al., (2020) menjelaskan 

bahwa, bayi  yang baru lahir dengan gen HbE-β-talasemia  yang diwariskan dari 

orang tua tidak memiliki gejala berat karena masih memiliki HbF. HbF memiliki 

2 rantai α dan 2 rantai γ pada globin yang ada di masa janins dan bayi baru lahir. 

Pada saat anak memasuki usia 6-12 bulan, HbF akan digantikan dengan HbA. 

HbA merupakan hemoglobin dewasa yang memiliki 2 rantai α dan 2 rantai β pada 

globin. Oleh karena itu, jika terjadi keterlambatan dalam pengobatan pada anak 

penderita HbE-β-talasemia dapat menyebabkan  anemia berat hingga kematian 

pada anak. 

Derajat keparahan HbE-β-talasemia pada anak yang disampaikan oleh Baruah 

& Baruah, (2020), dalam penelitian keanekaragaman fenotip dan profil klinik-

hematologis anak HbE-β-talasemia, menyatakan bahwa dari 62 anak penderita 

HbE-β-talasemia: 1 (1,6%) kasus dengan derajat keparahan ringan, 27 (43,5%) 

kasus dengan derajat keparahan sedang dan 34 (54,8%) kasus dengan derajat 

keparahan berat. Adapun keluhan yang ditemukan saat didiagnosis yaitu lemah 

(94%), hilang nafsu makan (87%), pucat (85,4%) dan demam (67,8%).  

Hasil pemeriksaan yang dilakukan oleh (Hernaningsih et al., 2022) diperoleh 

dari 33 pasien terdapat 5 pasien dengan gen β-talasemia dan 28 pasien pembawa 

gen HbE-β-talasemia. Dari 33 pasien terdapat 2 pasien yang merupakan saudara 

kandung, dan hasil CBC yang diperoleh satu pasien pembawa gen HbE-β-

talasemia jauh lebih rendah dibandingakan dengan saudara kandungnya yang 

membawa gen β-talasemia. Hal ini disebabkan karena fenotip klinis yang dimiliki 
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penderita HbE-β-talasemia lebih parah dibandingkan dengan penderita β-

talasemia. 

Dalam penelitian yang dilakukan oleh Putri, (2017) diperoleh dari 85 

responden yang merupakan pelajar  SMA kelas 10 dan 11 dengan umur 11-16 

tahun  di SMA Negeri Kecamatan Singosari  kabupaten malang terdapat 7 

responden (8,2%)  yang memiliki HbE. Dari 7 responden terdapat 3 responden 

yang mempunyai nilai hemoglobin dibawah normal yaitu <12 g/dl, sehingga 

gejala klinis yang ditimbulkan tidak terlihat jelas. 

Saat ini kelainan HbE dan β-talasemia tidak dapat disembuhkan, akan tetapi 

dapat dicegah dengan melakukan edukasi dan skrining kesehatan untuk memutus 

rantai kelainan genetik pada sel darah merah. Skrining ini dilakukan pada wanita 

usia >19 tahun, dikarenakan pada usia ini wanita  sudah dapat menikah dan akan 

menjadi calon ibu dimasa mendatang. Oleh karena itu, penyakit kelainan genetik 

dapat dicegah lebih cepat (Athiah et al., 2021; Rodiani & Anggoro, 2017; Utami 

s& Kusumaningrum, 2020). 

Dari penjabaran diatas, peneliti tertarik melakukan penelitian skrining HbE 

metode elektroforesis gel sebagai  deteksi dini β-Talasemia pada mahasiswi 

Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. Metode skrining yang 

dilakukan dalam penelitian ini adalah elektroforesis gel, dikarenakan metode ini 

efisien dan lebih terjangkau. Peneliti memilih mahasiswi karena perempuan 

mengalami menstruasi dan lebih rentan mengalami anemia. 

 

1.2. Rumusan Masalah 
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Bagaimanakah skrining HbE metode elektroforesis gel sebagai  deteksi dini 

β-Talasemia pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth 

Medan? 

 

 

1.3. Tujuan 

1.3.1. Tujuan umum 

Mengetahui ada tidaknya gen HbE melalui tes skrining, yang 

menggunakan metode elektroforesis gel sebagai  deteksi dini β-Talasemia pada 

mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. 

1.3.2. Tujuan khusus 

1. Mengetahui kadar hb pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan 

Santa Elisabeth Medan. 

2. Mengetahui adanya genotipe HbE metode elektroforesis gel sebagai 

deteksi dini  pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa 

Elisabeth Medan. 

3. Mengetahui persentase HbE metode elektroforesis gel sebagai deteksi dini  

pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. 

 

1.4. Manfaat 

1.4.1. Manfaat teoritis 

Sebagai referensi skrining HbE metode elektroforesis gel sebagai  deteksi 

dini β-Talasemia pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth 

Medan. 
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1.4.2. Manfaat praktis 

1. Bagi peneliti  

Memperluas dan meningkatkan pengetahuan dan keterampilan dalam 

bidang biomolekuler. 

2. Bagi masyarakat 

Dapat menjadi sumber informasi pentingnya Medical check up (MCU) 

pranikah, untuk menghindari penyakit keturunan yang akan diwariskan 

kepada anak. 

3. Bagi perguruan tinggi  

Dapat menjadi sumber informasi dan referensi bagi penelitian selanjutnya. 
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BAB 2 

TINJAUAN PUSTAKA 

2.1. Talasemia 

Talasemia yaitu penyakit tidak menular yang dapat diteruskan dari orang tua 

kepada anak. Talasemia terjadi karena adanya gangguan sintesis rantai globin, 

akibatnya rantai globin berkurang atau tidak terbentuk. Hal ini berdampak pada 

berkurangnya kadar hemoglobin dan sel darah merah menjadi mudah pecah, dalam 

keadaan akut dapat terjadinya anemia. Talasemia seringkali tidak dapat dikenali, 

hal ini tergantung dari persentase gen talasemia yang diturunkan orang tua kepada 

anak. Pernikahan orang tua yang normal memiliki anak yang normal, apabila salah 

satu orang tua atau keduanya membawa gen talasemia maka akan melahirkan anak 

yang memiliki gen talasemia (Daulay, 2020; Rujito, 2019; Syafitri, 2022). 

1. Orang tua normal dengan orang tua normal 

Pasangan yang sama-sama normal akan melahirkan anak yang normal. Artinya 

tidak ada gen talasemia yang diturunkan kepada anak. (Daulay, 2020; Rujito, 2019; 

Syafitri, 2022). 

 

 

 

 

 

 

Gambar 2.1. Skema hereditas talasemia 

 Sumber: Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)  
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2. Orang tua carrier (pembawa gen talasemia) dengan orang tua normal 

Salah satu pasangan yang membawa gen talasemia menikah dengan orang 

normal akan melahirkan anak 50%  normal, 50% carrier dan 0% penderita 

talasemia. Dengan demikian anak yang dilahirkan tidak membutuhkan transfusi, 

karena anak tidak mengalami talasemia. (Daulay, 2020; Rujito, 2019; Syafitri, 

2022). 

Gambar 2.2. Skema hereditas talasemia 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)  

  

 

 

3. Kedua orang tua  carrier 

Pasangan yang sama-sama membawa sifat talasemia maka akan melahirkan 

anak dengan kondisi 50% carrier, 25% penderita talasemia dan 25% normal. Anak 

yang menderita talasemia membutuhkan transfusi darah (Daulay, 2020; Rujito, 

2019; Syafitri, 2022)  
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Gambar 2.3. Skema hereditas talasemia 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)  

4. Orang tua penderita talasemia dengan orang tua normal 

Salah satu pasangan menderita talasemia dan menikah dengan orang normal 

maka melahirkan anak dengan kondisi 100% carrier, 0% penderita talasemia dan 

0% normal  (Daulay, 2020; Rujito, 2019; Syafitri, 2022). 

Gambar 2.4. Skema hereditas talasemia 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)  

 

 

5. Orang tua penderita talasemia dengan orang tua carrier 

Penderita talasemia memiliki pasangan yang membawa sifat gen talasemia 

akan melahirkan anak dengan kondisi 50% penderita talasemia, 50% carrier dan 

0% normal (Daulay, 2020; Rujito, 2019; Syafitri, 2022). 

Gambar 2.5. Skema hereditas talasemia  
Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)  
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6. Penderita talasemia dengan penderita talasemia 

Kedua pasangan yang menderita talasemia akan melahirkan anak dengan 

kondisi 100% penderita talasemia, 0% carrier dan 0% normal. Pada keadaan ini 

diperlukan transfusi seumur hidup untuk membantu kelangsungan hidup (Daulay, 

2020; Rujito, 2019; Syafitri, 2022). 

Gambar 2.6. Skema hereditas talasemia 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)   

 

Kelainan yang terjadi pada rantai α-globin disebut α talasemia dan kelainan 

pada rantai β-globin disebut dengan β talasemia. α talasemia terjadi pada kromosom 

16 sehingga rantai α-globin tidak terbentuk atau berkurang, sedangkan β talasemia 

terjadi dikromosom 11 dan menyebakan hilang atau tidak ada sama sekali rantai β-

globin (Daulay, 2020; Rujito, 2019; Syafitri, 2022). 

 

2.2. β-Talasemia 

β-talasemia terjadi karena rusaknya rantai β-globin pada hemoglobin yang 

disebabkan oleh mutasi gen. Rantai β-globin terletak pada rantai pendek kromosom 

11 (11p.15.5) yang panjangnya 90 kb. Gen β-globin meliputi gen fungsional yaitu ε 

(HBE), Gγ (HBG2), Aγ (HBG1), δ (HBD) dan β (HBB). Rantai β-globin terbentuk 
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atas 146 

asam amino 

dan susunan 

gen  β- globin 

yaitu 5ʹ-ε-Gγ-

Aγ-δ-β-3ʹ (Kiswari, 2014; Rujito, 2019).  

 

 

 

 

Gambar 2.7. Susunan gen β-globin  

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)   

 

Gen β-globin memiliki 3 ekson dan terdapat 2 intron (IVS, Intervening 

sequence) yang memisahkan setiap ekson. Setiap ekson tersebut memiliki ukuran 

panjang yang berbeda. Ekson yang pertama merupakan ekson yang terbentang dari 

kodon 1-30 dan ekson yang terpendek dari dua ekson lainnya, ekson yang ke-2 

merupakan ekson terpanjang yang tersusun dari kodon 31-104, ekson yang ke-3 

terbentang dari kodon 105-146 (Rujito, 2019).   
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Gambar 2.8. Susunan ekson dan intron serta hasil translasi gen β  

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)   

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Gambar 2.9. Anak-anak penderita Talasemia 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)   

 
 

 

2.2.1. β-Talasemia Minor 
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β-talasemia minor atau dikenal juga dengan β-talasemia trait adalah kelainan 

mutasi gen β-globin yang terjadi pada satu gen, menyebabkan rantai β-globin 

berkurang dan rantai α-globin meningkat, sehingga terjadi anemia. Pada kondisi ini 

sumsum tulang masih mampu mengimbangi jumlah sel darah merah yang 

berkurang, sehingga tidak diperlukan tindakan transfusi darah. Gejala klinis yang 

muncul yaitu anemia ringan ditandai dengan eritrosit yang mengecil (mikrositosis), 

lemah dan pucat (Kiswari, 2014; Rujito, 2019). 

 

 

2.2.2. β-Talasemia Intermedia 

β-talasemia intermedia adalah kombinasi kelainan antara β-talasemia minor 

dan β-talasemia mayor. Kombinasi ini menyebabkan gejala yang ringan hingga 

berat, sehingga penderita membutuhkan transfusi tergantung tingkat keparahan. 

Transfusi darah biasanya dilakukan 1 kali dalam tiga bulan, 1 kali dalam enam 

bulan atau 1 kali setahun. Kondisi β-talasemia intermedia yang parah dapat menjadi 

β-talasemia mayor apabila kadar eritrosit semakin menurun (Kiswari, 2014; Rujito, 

2019). Gejala dan tanda yang dapat terlihat dari penderita β-talasemia intermedia 

yaitu : 

1. Anemia berat. 

2. Kulit terlihat pucat. 

3. Mata kuning. 

4. Deformalitas tulang. 

5. Pembengkakan limpa. 
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2.2.3. β-Talasemia Mayor 

β-talasemia mayor merupakan mutasi yang terjadi pada kedua gen, sehingga 

kombinasi ini menyebabkan tidak terbentuknya rantai β-globin dalam globin. Hal 

ini menyebabkan penderita bergantung penuh pada transfusi dikarenakan 

mengalami anemia berat. Anemia berat ini terjadi karena gangguan sintesis globin, 

sel darah mengecil, dan kerusakan eritrosit sebelum 120 hari. Transfusi darah yang 

terus-menerus menyebabkan kerusakan jaringan bahkan kematian, karena kelebihan 

zat besi yang menumpuk di jantung, pankreas, hipofisis dan hati (Kiswari, 2014; 

Rujito, 2019). Gejala dan tanda β-talasemia mayor antara lain : 

1) Kelelahan berat. 

2) Sesak napas. 

3) Sakit kepala. 

4) Perubahan tulang. 

5) Kulit dan bola mata menguning. 

6) Gangguan tumbuh kembang. 

 

2.3. Eritrosit  
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Eritrosit atau sel darah merah adalah salah satu bagian dari komponen darah 

yang bertugas mengantarkan oksigen ke seluruh tubuh. Jumlah eritrosit pada laki-

laki berkisar 5,4 juta/mcl sedangkan pada wanita yaitu 4,8 juta/mcl. Bentuk dari 

eritrosit seperti bikonkaf dengan diameter 7,5µm, dengan ketebalan tepi 2,6 µm dan 

ditangah 0,75 µm (Rosita, 2019). 

Gambar 2.10. Bentuk eritrosit  

Sumber. Buku Hematologi Dasar (Rosita, 2019) 

 

 Membran yang membungkus eritrosit dapat dengan mudah dilewati atau 

permeabel, membran permeabel ini terbentuk dari karbohidrat, lipid dan protein. 

Jenis protein pembentuk eritrosit yaitu hemoglobin yang merupakan gabungan 

protoporfirin dengan zat besi dan globin. Globin adalah senyawa protein yang 

terdiri dari dua rantai alfa dan dua rantai beta, dimana globin ini terdiri dari asam 

amino yang berderet dan tersusun rapi sehingga membentuk rantai globin. Produksi 

rantai globin dikendalikan oleh gugus gen globin-α pada kromosom 16 sedangkan 

pada kromosom 11 produksinya dikendalikan oleh gugus gen globin-β. Rantai-

rantai globin yang mengalami perubahan susuanan asam amin akan berdampak 

pada struktur dan fungsi hemoglobin, sehingga terjadinya kelainan hemoglobin 

(Aliviameita & Puspitasari, 2019) 

 

2.4. Hemoglobin  
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Hemoglobin terletak di dalam eritrosit dan terbagi atas heme dan globin. 

Heme memiliki empat atom besi dalam bentuk Fe
2+

 dan terdapat cincin heterosiklik 

atau cincin protoporfirin IX yang mengelilingi atom besi.. Sedangkan globin 

merupakan gabungan dari beberapa asam amino dan membentuk rantai polipeptida.  

Terdapat empat rantai hemoglobin yaitu dua rantai alfa (α-globin) dan dua rantai 

beta (β-globin), masing-masing rantai mengandung heme yang mengikat oksigen. 

Rantai alfa mempunyai 141 asam amino dan rantai beta sebanyak 146 asam amino. 

Gen rantai alfa ditemukan pada kromosom 16 dan gen rantai beta ditemukan pada 

rantai 11 (Aliviameita & Puspitasari, 2019; Doda et al., 2020; Kiswari, 2014; 

Rujito, 2019).  

Hemoglobin mulai dibentuk pada tahap rubrisit dalam eritropoiesis. 

Pembentukan ditandai dengan pergantian warna sitoplasma dari biru tua menjadi 

ungu. Sebesar 65% dari hemoglobin terbentuk sebelum inti eritrosit mengecil dan 

hilang, dan 35% dibentuk dalam fase retikulosit. Sel darah merah yang sudah 

dewasa memiliki hemoglobin yang komplet. Ada tiga jenis hemoglobin yang 

dibentuk yaitu : 1) Hemoglobin janin (HbF) adalah hemoglobin yang banyak 

ditemukan pada masa bayi sekitar 50-95%, pada masa dewasa <1%  dan memiliki 

dua rantai α dan dua rantai γ. Akan tetapi, kadar ini akan berkurang setelah 6 bulan 

dan digantikan oleh HbA. 2) Hemoglobin orang dewasa (HbA) dengan persentase 

95% dan mempunyai dua rantai α dan dua rantai β. 3) HbA2 merupakan  2,2-3,5% 

bagian dari HbA yang terdiri dari dua rantai α dan dua rantai δ. Gangguan 

hemoglobin  karena ada gangguan sintesis rantai globin, atom besi, atau dari 
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pengikatan ligan selain oksigen (Aliviameita & Puspitasari, 2019; Doda et al., 

2020; Kiswari, 2014; Rujito, 2019). 

 

 

 

 

 

 

 

Gambar 2.11. Skema peran faktor transkripsi dalam pengalihan hemoglobin 

Sumber : Genetik Dasar dan Pengelolaan Terkini(Rujito, 2019)   

 

2.5. HbE 

HbE ialah jenis hemoglobinopati yang paling banyak ditemukan di 

seluruh dunia. HbE disebabkan karena adanya mutasi GAG → AAG di kodon 

ke-26 pada rantai β-globin, yang menyebabkan hemoglobin tidak normal dan 

memicu pengaktifan cryptic splice site, akibatnya mRNA menjadi tidak berfungsi 

karena dihasilkannya kodon stop yang baru. Mutasi gen pada β-globin 

menyebabkan penurunan rantai globin, sehingga dihasilkan fenotip seperti β-

talasemia (Kiswari, 2014). 

HbE ditemukan pada kondisi heterozigot (genotipe AE atau HbE trait), 

homozigot (genotipe EE atau HbE) dan beberapa jenis heterozigot yaitu HbE/ β-

talasemia (HbE/ β-talasemia), HbE/sel sabit (SE genotipe). HbE ditandai dengan 

gejala yaitu darah rendah, mudah lelah, pucat dan merasa pusing. Kadar 
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hemoglobin pada kelainan HbE bergantung pada mutasi yang terjadi dirantai β-

globin, semakin banyak mutasi yang terjadi semakin bertambahnya kerusakan pada 

rantai β-globin yang menyebabkan kadar Hemoglobin semakin menurun dan 

bentuk eritrosit menjadi mikrositik (Kiswari, 2014; Rujito, 2019).  

 

2.6. Polymerase Chain Reaction (PCR) 

Polymerase chain reaction (PCR) atau reaksi berantai polimerase adalah 

teknik atau cara yang digunakan untuk memperbanyak DNA secara enzimatik pada 

suhu tinggi yang dilakukan secara berulang. Ada beberapa komponen yang 

dibutuhkan dalam proses PCR, antara lain yaitu : 

1. Tempat atau wadah cetakan DNA 

2. Primer merupakan sepasang DNA atau oglinukleotida pendek yang terdiri dari 

18-30 basa nitrogen. Primer berfungsi membatasi proses pemanjangan rantai 

DNA. 

3. Enzim taq DNA polimerase adalah enzim yang digunakan dalam penggandaan 

DNA dan termostabil pada suhu yang tinggi sehingga tidak mengalami 

kerusakan. 

4. dNTPs (Deoxy nucleotide triphosphates) merupakan material utama atau 

building blocks yang diperlukan dalam reaksi polimerase DNA. dNTPs  terdiri 

dari empat campuran yaitu dGTP (deoksiguanosin trifosfat), dATP 

(deoksiadenosin trifosfat), dTTP (deoksitimidin trifosfat) dan dCTP 

(deoksisitidin trifosfat). 
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5. Buffer PCR dengan komposisi 250 mM KCL, 50 mM Tris-HCl, pH 8,3, 7,5 mM 

magnesium klorida/MgCl2. Buffer ini berfungsi menjamin keseimbangan pH 

medium (Adrianto, 2017; HR et al., 2014; Puspitaningrum et al., 2018). 

Proses PCR memiliki tiga tahapan yaitu sebagai berikut : 

1. Denaturasi yaitu proses terbukanya ikatan pita ganda DNA sehingga 

menghasilkan dua untai tunggal yang terpisah akibat adanya pemanasan. Tahap 

ini berlangsung lama selama 5 menit dan pada suhu 90º-95ºC. 

2. Annealing atau penempelan yang berlangsung pada 37º-60ºC selama 1-2 menit, 

primer akan melekat pada DNA template dengan urutan basanya komplemen 

pada urutan primer. 

3. Elongasi merupakan perpanjangan rantai primer yang suhunya tergantung pada 

DNA polimerase yang digunakan dan berlangsung dalam 1 menit. Pada 

tahapan ini DNA polimerase akan bergabung dan menghasilkan ikatan 

hidrogen yang sangat kuat dan tidak putus (Adrianto, 2017; HR et al., 2014; 

P

u

s

p

i

taningrum et al., 2018).  

Gambar 2.12. Siklus PCR pada satu pita DNA  

Sumbe

r. 

Biolog

i Sel & 

Molek

uler 
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(Adrianto, 2017) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Gambar 2.13. Pergerakan polimerase selama siklus PCR  

Sumber. Biologi Sel & Molekuler (Adrianto, 2017) 

  

Gambar 2.14. Cara amplifikasi DNA dengan PCR  

Sumber. Biologi Sel & Molekuler (Adrianto, 2017) 

 

 DNA hasil isolasi akan diamplifikasikan  dengan PCR menggunakan primer 

spesifik forward dan reverse. Primer adalah potongan pendek DNA untai tunggal 

yang menyediakan titik awal bagi DNA polimerase untuk mulai menyalin DNA 

target. Primer forward (5’-TAGCAATTTGTACTGATGGTATGG-3’) mengikat 

pada untai sense dan primer reverse (5’-TTTCCCAAGGTTTGAACTAGCTCTT-

3’) mengikat pada untai antisense, memastikan bahwa seluruh segmen target 

diantara dua primer yang di perbanyak (Putri, 2017). 

 

2.7. Elektroforesis Gel  
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Elekroforesis berfungsi untuk mengamati hasil dari proses PCR. Pita DNA 

dari hasil penggandaan dan potongan-potongan pasangan basa dapat dilihat dengan 

elektroforesis. Prinsip kerja elektroforesis adalah perpindahan partikel bermuatan 

dengan bantuan aliran listrik yang diberikan. Komponen bermuatan negatif, seperti 

DNA, bergerak menuju kutub positif, dan komponen bermuatan positif bergerak 

menuju kutub negatif. Ada beberapa metode elektroforesis yaitu elektroforesis 

kapiler, elektroforesis kertas dan elektroforesis gel  (Adrianto, 2017; HR et al., 

2014; Puspitaningrum et al., 2018).  

 Elektroforesis yang banyak digunakan oleh peneliti yaitu elektroforesis gel 

agarosa. Elektroforesis gel agarosa terbuat dari bahan berupa jelly yang berguna 

memisahkan protein dan DNA dengan cara yang sederhana dan tepat. 

Elektroforesis gel agarosa dimanfaatkan untuk menganalisis ukuran dan susunan 

baik dari DNA, RNA dan protein. Bagian-bagian elektroforesis gel agarosa yaitu 

tank eletroforesis, catu daya untuk sumber arus listrik, cetakan gel (tray), sisir 

digunakan untuk membentuk lubang sebagai tempat memasukkan DNA yang akan 

diamati. Dalam gel agarosa ditambahkan pewarna agar DNA yang terdapat dalam 

gel dapat dianalisis. Pewarna yang digunakan yaitu gel red karena dinilai lebih 

aman dari pada pewarna ethidium bromide (Adrianto, 2017; Rohmana et al., 2016; 

Yahya et al., 2016). 

Proses elektroforesis yang kurang tepat dapat mengakibatkan pita DNA tidak 

terlihat. Hal ini disebabkan oleh beberapa faktor sebagai berikut : 
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1. Konsentrasi Gel yang Salah: Konsentrasi agarosa atau poliacrilamida yang tidak 

sesuai dapat mempengaruhi resolusi pemisahan. Gel yang terlalu tebal atau 

terlalu tipis dapat menyebabkan pita tidak terbentuk dengan baik. 

2. Sampel Tidak Murni: Kontaminasi dalam sampel dapat mengganggu migrasi 

dan visibilitas pita. Kontaminasi oleh garam, protein lain, atau bahan kimia 

dapat mempengaruhi hasil. 

3. Pengisian Sampel yang Tidak Tepat: Kesalahan saat mengisi sumur gel dapat 

menyebabkan sampel tumpah atau tidak masuk dengan benar ke dalam gel, 

mengakibatkan hasil yang tidak terlihat. 

4. Buffer Elektroforesis yang Tidak Sesuai: Penggunaan buffer yang salah atau 

buffer yang tidak segar dapat mempengaruhi migrasi molekul. pH dan kekuatan 

ionik buffer harus sesuai dengan protokol. 

5. Waktu dan Tegangan yang Tidak Tepat: Jalannya elektroforesis terlalu lama 

atau dengan tegangan yang terlalu tinggi atau rendah dapat menyebabkan difusi 

pita atau tidak terpisah dengan jelas. 

6. Pewarnaan yang Tidak Efisien: Teknik pewarnaan yang tidak efektif atau tidak 

cukup waktu untuk pewarnaan dapat menyebabkan pita tidak terlihat. Pewarna 

seperti EtBr untuk DNA atau Coomassie Brilliant Blue untuk protein harus 

digunakan dengan benar. 

7. Visualisasi yang Salah: Kesalahan dalam penggunaan perangkat visualisasi 

seperti transiluminator UV untuk DNA yang diwarnai dengan EtBr atau deteksi 

dengan sinar yang sesuai untuk protein yang diwarnai dapat mempengaruhi 

visibilitas. 
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8. Masalah dengan Perangkat: Alat elektroforesis atau perangkat visualisasi yang 

rusak atau tidak berfungsi dengan baik juga dapat mempengaruhi hasil (Maksum 

et al., 2019). 

 

2.8. Skrining 

Skrining atau dikenal juga dengan penapisan merupakan suatu metode 

analisis untuk mengetahui riwayat kesehatan seseorang atau keadaan tertentu yang 

berpotensi mengancam kesehatan. Tujuan dilakukannya skrining riwayat kesehatan 

yaitu mendeteksi dini suatu penyakit sebagai langkah awal untuk mencegah 

penyebaran penyakit, mengetahui faktor risiko penyakit dan menentukan metode 

pengobatan yang tepat (Susetyowati, 2014). 

Pencegahan dini perlu dilakukan untuk mengetahui tingkat risiko terhadap 

penyakit seperti penyakit genetik yang dapat terjadi pada usia bayi ataupun dewasa, 

salah satu penyakit gen yaitu Hbe yang dapat menyebabkan gangguan 

hemoglobinopati seperti α-talasemia, β-talasemia dan anemia. Skrining Hbe banyak 

dilakukan dengan metode elektroforesis gel untuk mendapatkan hasil amplifikasi 

DNA. Metode ini dimulai dengan tahap isolasi DNA, pada tahap ini diperlukan Tri 

Reagent yang merupakan larutan monofasik fenol dan guanidinium tiosianat yang 

banyak dipakai untuk mengisolasi DNA, RNA dan protein dari jaringan atau sel. 

DNA, RNA dan protein yang diisolasi dari sampel dapat digunakan untuk 

menguraikan genotipe, transkripsi, bahkan bentuk protein. Isolasai dengan 

menggunakan tri reagen memiliki keunggulan yaitu sampel yang dilarutkan dalam 

tri reagen sangat stabil, sehingga dapat dapat bertahan dalam suhu rendah dan 

waktu yang lama tanpa mempengaruhi asam nukleat (Yang et al., 2021). 
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2.9. Skrining dengan Metode Elektroforesis Gel (Putri, 2017) 

1. Pengambilan darah vena dan pemeriksaan Hb 

Pra analitik 

1) Persiapan responden. 

2) Persiapan peneliti dengan menggunakan APD. 

3) Persiapan alat dan bahan. 

4) Menjelaskan maksud dan tujuan pengambilan darah. 

Analitik  

1) Meletakkan tangan pasien di atas meja dan memasang tourniquet 3 jari di atas 

siku lengan responden. 

2) Mencari lokasi pembuluh darah yang akan ditusuk. 

3) Melakukan desinfeksi pada area pengambilan darah dengan kapas alkohol 

70%.  

4) Melakukan penusukan dengan sudut 15-25 derajat. 

5) Setelah darah masuk kedalam spuit, letakkan kapas pada lengan dan tarik 

spuit secara perlahan. 

6) Tekan bagian daerah yang ditusuk dan diberi plester. 

7) Pindahkan darah dari spuit kedalam tabung EDTA dan teteskan pada strip Hb 

untuk mengukur kadar Hb. 

8) Berikan label pada tabung EDTA yang berisi darah responden. 

 

Post Analitik 
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1) Menyusun kembali alat dan bahan yang telah dipakai. 

2) Mengucapkan terimakasih kepada responden. 

 

2. Tahap Isolasi  

1) Ambil sample Darah sebanyak 3ml pada tabung EDTA. 

2) Pindahkan 1ml smple darah pada tabung micro centrifuge ukuran 1,5 ml. 

3) Centrifugasi sample dengan kecepatan 5000rpm selama 3 menit. 

4) Ambil supernatant hasil sentrifugasi. 

5) Tambahkan Tri-REAGENT Solution dengan perbandingan 1:1 dengan 

sample. 

6) Homegenkan dan diamkan beberapa saat. 

7) Sentrifugasi kembali dengan kecepatan 3000rpm selama 2 menit. 

8) Buang supernatant hasil sentrifugasi. 

9) Bilas Pellet dengan Aquabides steril sebanyak 1x (lakukan dengan 

sentrifuge). 

10) Tambahkan Ethanol Absolute sebanyak 1ml. 

11) Centrifuge kembali pada kecepatan 3000rpm selama 3 menit. 

12) Lakukan pembilasan dengan Aquabides steril sebanyak 1x (lakukan dengan 

sentrifuge). 

13) Hasil pellet akhir yg didapatkan dilarutkan dengan buffer Tae 1x sebanyk 

300ul. 

 

3. Komposisi MIX PCR 
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1) Siapkan mikrotube 0,2 ml. 

2) Masukkan Master MIX sebanyak 12,5 µl ke dalam mikrotube 0,2 ml. 

3) Tambahkan Primer forward (10 pmol) dan Primer reverse (10 pmol) masing-

masing sebanyak 1 µl. 

4) Tambahkan DNA template sebanyak 4 µl 

5) Tambahkan ddH2O 6,5 µl 

6) Homogenkan semua komposisi MIX PCR. 

 

 

 

4. Tahap PCR dengan 30 siklus 

1) Nyalakan alat PCR dan masukkan mikrotube 0,2 ml yang berisi komposisi 

MIX PCR ke dalam well PCR. 

2) Atur program PCR. 

3) Pre denaturasi dengan suhu 95ºC selama 3 menit. 

4) Tahap denaturasi dilakukan pada suhu 98ºC selama 20 detik. 

5) Setalah itu, tahap anneling dengan suhu 60º-70ºC  selama 13 detik. 

6) Kemudian tahap elongasi pada suhu 72ºC selama 1 menit. 

7) Final elongasi pada suhu 72ºC selama 1 menit 

8) HOLD pada suhu 4ºC 

9) Klik Run. 

 

5. Elektroforesis  
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1) Campurkan 1 gram bubuk agarosa dan 100 ml buffer TAE 1x kedalam gelas 

beaker dan panaskan hinga mendidih menggunakan magnetic stirrer with hot 

plate. 

2) Tambahkan gel red  ke dalam gel agarosa yang sudah mendidih sebanyak 1 

tetes untuk visualisasi DNA. 

3) Pipet 3 µl DNA yang sudah di PCR dan campurkan dengan 1 µl loading dye, 

dimasukkan ke dalam sumur gel agarosa. 

4) Ladder 100 bp dipipet sebanyak 5 µl dan dicampur dengan 1 µl loading dye 

yang menjadi marker dimasukkan kedalam sumur. 

5) Kemudian tekan tombol On untuk menjalankan proses elektroforesis dengan 

durasi 60 menit dengan tegangan 90V. Setelah selesai, gel dipindahkan pada 

gel documentation. 

 

6.  Gel  Documentation  

1) Hubungkan alat gel documentation dengan arus listrik. 

2) Letakkan gel agarosa dari elektroforesis ke atas meja gel documentation. 

3) Tutup alat gel documentation dan tekan tombol on. 

4) Amati dan dokumentasikan hasil elektroforesis. 
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BAB 3  

KERANGKA KONSEP DAN HIPOTESIS PENELITIAN 

3.1. Kerangka Konsep 

Kerangka konseptual suatu penelitian yaitu kaitan antara gagasan-gagasan yang 

dievaluasi atau diamati dalam konteks penelitian yang dilakukan. Gambaran 

kerangka konseptual harus menampilkan kaitan antara variabel yang akan diteliti 

(Syapitri et al., 2021). Pada penelitian ini kerangka konsep dimulai dari faktor 

penyebab mutasi, akibat dari mutasi, kelainan yang ditimbulkan serta dilakukannya 

skrining sebagai salah satu langkah pencegahan kelainan gen. 

Bagan 3.1. Kerangka Konsep Penelitian Skrining HbE Metode Elektroforesis 

Gel Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia Pada Mahasiswi Sekolah 

Tinggi Ilmu Kesehatan  Santa Elisabeth Medan 2024  

     

          

               

 

 

 

 

          

         

 

 

akibatnya 
Mutasi gen 

pada 

kodon ke-26 

GAG→AAG    

Faktor 

resiko : 

orangtua 

pembawa 

gen HbE 

Hemoglobin 

lisis dan 

perubahan 

bentuk 

eritrosit 

Terjadi    

Adanya 

kelainan Rantai β globin  yang 

pendek/berkurang  

Hemoglobin 

E (HbE) 

menghasilkan 

Skrining HbE 

metode 

elektroforesis 

sebagai 

deteksi dini β-

Talasemia 

Fenotipe 

klinis β-

Talasemia 

Menimbulkan dilakukan 
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BAB 4 

METODE PENELITIAN 

4.1. Rancangan Penelitian 

Rancangan penelitian adalah suatu strategi untuk mengenal permasalahan yang 

diteliti kemudian dapat dilakukan pengumpulan dan pengelolaan data, serta penting 

untuk menganalisis susunan penelitian  yang hendak dilakukan (Syapitri et al., 

2021). Peneliti menggunakan rancangan penelitian deskriptif kualitatif dengan 

pendekatan studi cross sectional.  

 

4.2. Populasi dan Sampel 

4.2.1. Populasi  

Keseluruhan dari setiap objek yang diteliti yang mempunyai ciri-ciri yang 

sama (bisa berupa kelompok, peristiwa, atau individu dari sesuatu yang diteliti) 

disebut populasi. (Anggreni, 2022). Populasi dalam penelitian ini adalah seluruh 

mahasiswa Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan yang berjumlah  

605 orang. 

4.2.2. Sampel  

Sampel ialah sebagian dari jumlah populasi dan karakterisitik yang dimiliki 

populasi (Anggreni, 2022). Teknik pengambilan sampel yang digunakan oleh 

peneliti yaitu simple random sampling yaitu sampel diambil dengan acak karena 

populasinya sama dan setiap unsur populasi mempunyai kesempatan yang sama 

untuk diangkat menjadi sampel (Adiputra et al., 2021).  
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Pada penelitian ini jumlah populasi telah diketahui, maka menggunakan 

rumus sampel penelitian Cross-sectional sebagai berikut (Anggreni, 2022) : 

   
   (   ) 

  (   )       (   ) 
 

Keterangan : 

n  =  Banyaknya sampel 

N = Total populasi 

Z = Derajat kepercayaan (biasanya pada tingkat 95% = 1,96) 

p  = Proporsi kejadian kasus yang diteliti 

d = Presisi  

Proporsi yang digunakan dalam penelitian adalah frekuensi kasus β-talasemia 

berdasarkan survei yang dilakukan oleh Eleftherou dan Angastiniotis yaitu sebesar 

10%. Presisi yang digunakan oleh peneliti yaitu 10%.  

Maka besar sampel dapat ditetapkan sebagai berikut : 

   
   (   ) 

  (   )       (   ) 
 

   
         (     )   

    (     )             (     ) 
 

   
               

(        )  (           )
 

   
   

  
 

n = 34,5 dibulatkan menjadi 35 

Hasil besar sampel yang diperoleh adalah 35. Maka banyaknya sampel yang 

pada penelitian ini adalah sebanyak 35 sampel. Adapun kriteria pemilihan sampel 

yaitu : 

 

1. Kriteria Inklusi : 
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1) Berusia 19-21 tahun 

2) Hb <12 gr/dl 

3) Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 

4) Bersedia menjadi objek penelitian tanpa paksaan 

2. Kriteria Eksklusi 

1) Berusia <19 dan >21 tahun 

2) Hb >12 gr/dl 

3) Anggota populasi yang tidak bersedia menjadi objek penelitian. 

 

4.3. Variabel Penelitian dan Definisi Operasional 

4.3.1. Variabel Penelitian  

1. Variabel Independen  

 Variable independen adalah variable- variable yang mempengaruhi atau 

yang menjadi sebab perubahannya atau timbulnya variabel dependen. 

Variabel independen dalam penelitian ini adalah skrining HbE. 

2. Variabel Dependen  

 Variabel dependen (variabel terikat) merupakan variabel yang 

dipengaruhi atau menjadi akibat, karena adanya variabel bebas. Variabel 

dependen dalam penelitian ini adalah Deteksi dini β-Talasemia pada 

mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan  Santa Elisabeth Medan. 

4.3.2. Definisi Operasional 

Definisi operasional adalah mendefinisikan variabel secara operasional 

berdasarkan karakteristik yang diamati yang memungkinkan peneliti untuk 
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melakukan observasi atau pengukuran secara cermat terhadap suatu objek atau 

fenomena. 

Tabel 4.1. Variabel Penelitian dan Definisi Operasional Skrining HbE Metode 

Elektroforesis Gel Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia Pada 

Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 

2024 

Variabel  Definisi  Indikator  Alat Ukur Skala  Skor 

Independen: 

Skrining 

HbE 

Skrining HbE 

adalah 

pemeriksaan 

yang dilakukan 

sebagai deteksi 

terhadap β-

talasemia 

menggunakan 

metode 

Elektroforesis 

Gel 

Ladder 

geneaid 

100 bp 

Benchmark 

Scientific 

E1101 Accuris 

MyGel Mini 

Electrophoresis 

dan PCR 

Ordinal Positif  : 

terdapat 

pita pada 

rantai 

globin 

 

Negatif : 

tidak 

terdapat 

pita pada 

rantai 

globin 

Dependen: 

Deteksi dini 

β-Talasemia 

pada 

mahasiswi 

Sekolah 

Tinggi Ilmu 

Kesehatan 

Santa 

Elisabeth 

Medan 

Mengetahui 

kemungkinan 

adanya HbE 

yang menjadi  

penanda β-

Talasemia 

pada 

mahasiswi  

Skrining 

HbE 

Benchmark 

Scientific 

E1101 Accuris 

MyGel Mini 

Electrophoresis 

dan PCR 

Ordinal  Positif  : 

ada mutasi 

gen HbE 

 Negatif : 

tidak ada 

mutasi gen 

HbE 

 

4.4.  Instrumen Penelitian 

Instrumen penelitian adalah alat dan bahan yang diperlukan untuk  pengukuran 

dan pengumpulan data  agar penelitian yang dilakukan lebih sistematis dan mudah 

dimengerti (Syapitri et al., 2021). 

1. Alat  

Alat yang digunakan dalam penelitian ini yaitu spuit 3 ml, tourniquet, alkohol 

swab, alat GCHb, Strip Hb, nierbeken, plester, tabung EDTA, handscoon, micro 

tube 1,5 ml dan 0,2 ml, high speed microcentrifuge, micropipette dan micro tip (10 
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µl, 200 µl, 500 µl, 1000 µl), mesin PCR Benchmark TC-32 Mini Thermal Cycler, 

neraca analitik, gelas ukur 100 ml, gelas beaker (500 ml, 250 ml), Accuris MyGel 

Mini Electrophoresis, magnetic stirrer with hot plate, tray elektroforesis, comb 

elektroforesis, DNA leadder 100 bp. 

2. Bahan  

Bahan yang digunakan dalam penelitian ini yaitu sampel darah, Tri Reagent, 

primer reverse (5’-TTTCCCAAGGTTTGAACTAGCTCTT-3’) dan forward (5’-

TAGCAATTTGTACTGATGGTATGG-3’), Ethanol absolut, Gel agarose, Gel red 

larutan TAE 1X, Loading  dye, aquadest, ddH2O, Master MIX,  Dna Marker. 

 

4.5.Lokasi dan Waktu Penelitian 

4.5.1. Lokasi 

Penelitian ini dilakukan di Laboratorium Biomolekuler Sekolah Tinggi Ilmu 

Kesehatan Santa Elisabeth Medan. 

4.5.2. Waktu Penelitian 

Penelitian ini dilakukan pada bulan Juni 2024. 

Tabel 4.2. Jadwal Kegiatan Penelitian  

No Tanggal  Kegiatan  

1 3 Juni  2024  

Pemberian informed consent dan pengambilan 

darah sampel dan melakukan skrining mulai dari 

tahap isolasi, komposisi MIX PCR, tahap PCR 

dengan 30 siklus dan elektroforesis. 

2 4 Juni 2024 

Pengambilan darah sampel dan melakukan 

skrining mulai dari tahap isolasi, komposisi MIX 

PCR, tahap PCR dengan 30 siklus dan 

elektroforesis. 
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4.6. Prosedur Pengambilan dan Pengumpulan Data 

4.6.1. Pengambilan data 

Pengambilan data pada penelitian ini diperoleh dari data primer dan data 

sekunder. Data primer adalah data yang didapatkan oleh peneliti dari subjek 

penelitian melalui informed concent, pemeriksaan kadar Hb, pengambilan darah 

vena, skrining HbE metode elektroforesis gel dan data sekunder diperoleh dari 

BAAK Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. 

Tahap skrining HbE metode elektroforesis gel : 

1. Pengambilan darah vena dan pemeriksaan Hb 

Pra analitik 

1) Persiapan responden. 

2) Persiapan peneliti dengan menggunakan APD. 

3) Persiapan alat dan bahan. 

4) Menjelaskan maksud dan tujuan pengambilan darah. 

Analitik p 

1) Meletakkan tangan pasien di atas meja dan memasang tourniquet 3 jari di 

atas siku lengan responden. 

2) Mencari lokasi pembuluh darah yang akan ditusuk. 

3) Melakukan desinfeksi pada area pengambilan darah dengan kapas alkohol 

70%.  

4) Melakukan penusukan dengan sudut 15-25 derajat. 

5) Setelah darah masuk kedalam spuit, letakkan kapas pada lengan dan tarik 

spuit secara perlahan. 
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6) Tekan bagian daerah yang ditusuk dan diberi plester. 

7) Pindahkan darah dari spuit kedalam tabung EDTA dan teteskan pada strip 

Hb untuk mengukur kadar Hb. 

8) Berikan label pada tabung EDTA yang berisi darah responden. 

Post Analitik 

1) Menyusun kembali alat dan bahan yang telah dipakai. 

2) Mengucapkan terimakasih kepada responden. 

 

2. Tahap Isolasi  

1) Ambil sample Darah sebanyak 3ml pada tabung EDTA. 

2) Pindahkan 1ml smple darah pada tabung micro centrifuge ukuran 1,5 ml. 

3) Centrifugasi sample dengan kecepatan 5000rpm selama 3 menit. 

4) Ambil supernatant hasil sentrifugasi. 

5) Tambahkan Tri-REAGENT Solution dengan perbandingan 1:1 dengan 

sample. 

6) Homegenkan dan diamkan beberapa saat. 

7) Sentrifugasi kembali dengan kecepatan 3000rpm selama 2 menit. 

8) Buang supernatant hasil sentrifugasi. 

9) Bilas Pellet dengan Aquabides steril sebanyak 1x (lakukan dengan 

sentrifuge). 

10) Tambahkan Ethanol Absolute sebanyak 1ml. 

11) Centrifuge kembali pada kecepatan 3000rpm selama 3 menit. 
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12) Lakukan pembilasan dengan Aquabides steril sebanyak 1x (lakukan dengan 

sentrifuge). 

13) Hasil pellet akhir yg didapatkan dilarutkan dengan buffer Tae 1x sebanyk 

300ul. 

 

3. Komposisi MIX PCR 

1) Siapkan mikrotube 0,2 ml. 

2) Masukkan Master MIX sebanyak 12,5 µl ke dalam mikrotube 0,2 ml. 

3) Tambahkan Primer forward (10 pmol) dan Primer reverse (10 pmol) 

masing-masing sebanyak 1 µl. 

4) Tambahkan DNA template sebanyak 4 µl 

5) Tambahkan ddH2O 6,5 µl 

6) Homogenkan semua komposisi MIX PCR. 

 

4. Tahap PCR dengan 30 siklus 

1) Nyalakan alat PCR dan masukkan mikrotube 0,2 ml yang berisi komposisi 

MIX PCR ke dalam well PCR. 

2) Atur program PCR. 

3) Pre denaturasi dengan suhu 95ºC selama 3 menit. 

4) Tahap denaturasi dilakukan pada suhu 98ºC selama 20 detik. 

5) Setalah itu, tahap anneling dengan suhu 60º-70ºC  selama 13 detik. 

6) Kemudian tahap elongasi pada suhu 72ºC selama 1 menit. 

7) Final elongasi pada suhu 72ºC selama 1 menit 
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8) HOLD pada suhu 4ºC 

9) Klik Run. 

 

5. Elektroforesis  

1) Campurkan 1 gram bubuk agarosa dan 100 ml buffer TAE 1x kedalam gelas 

beaker dan panaskan hinga mendidih menggunakan magnetic stirrer with 

hot plate. 

2) Tambahkan gel red  ke dalam gel agarosa yang sudah mendidih sebanyak 1 

tetes untuk visualisasi DNA. 

3) Pipet 3 µl DNA yang sudah di PCR dan campurkan dengan 1 µl loading 

dye, dimasukkan ke dalam sumur gel agarosa. 

4) Ladder 100 bp dipipet sebanyak 5 µl dan dicampur dengan 1 µl loading dye 

yang menjadi marker dimasukkan kedalam sumur. 

5) Kemudian tekan tombol On untuk menjalankan proses elektroforesis dengan 

durasi 60 menit dengan tegangan 90V. Setelah selesai, gel dipindahkan pada 

gel documentation. 

 

6.  Gel  Documentation  

1) Hubungkan alat gel documentation dengan arus listrik. 

2) Letakkan gel agarosa dari elektroforesis ke atas meja gel documentation. 

3) Tutup alat gel documentation dan tekan tombol on. 

4) Amati dan dokumentasikan hasil elektroforesis. 
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4.6.2. Teknik pengumpulan data 

Teknik pengumpulan data adalah suatu kegiatan yang dilakukan oleh peneliti 

untuk memperoleh keterangan-keterangan yang berkaitan dengan penelitian 

(Anggreni, 2022). Dalam penelitian ini teknik pengumpulan data dilakukan dengan 

memberikan informed concent  kepada subjek penelitian dan juga melakukan 

pemeriksaan kadar Hb, pengambilan darah dan skrining HbE dengan elektroforesis 

gel. 

 

4.6.3. Uji validitas dan reliabilitas  

1. Validitas  

Validitas merupakan uji yang dipakai untuk menunjukkan ketepatan dan 

ketelitian alat ukur yang digunakan dalam penelitian (Sahir, 2021). Alat-alat yang 

dipakai pada  penelitian ini, terlebih dahulu akan dikalibrasi sebelum digunakan 

agar hasil pengukuran atau pemeriksaan yang diperoleh akurat. Pada penelitian ini 

alat yang digunakan untuk skrining HbE metode elektroforesis sebagai deteksi dini 

β-talasemia adalah Benchmark Scientific E1101 Accuris MyGel Mini 

Electrophoresis dan PCR. 

2. Reliabilitas  

Reliabilitas merupakan uji yang berfungsi untuk menilai konsistensi alat ukur 

yang dipakai dalam penelitian, sehingga menghasilkan data penelitian yang 

konsisten dan dapat dipercaya (Sahir, 2021). Hal yang dapat dilakukan peneliti 

untuk meningkatkan reliabilitas alat ukur adalah: 

1) Melakukan pemeriksaan alat sebelum digunakan 

2) Melakukan kalibrasi alat dengan rutin 
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4.7. Kerangka Operasional 

Kerangka operasional atau kerangka kerja merupakan salah satu kegiatan  

dalam penelitian yang dimulai dari penetapan populasi, sampel dan seterusnya, 

yaitu kegiatan sejak awal dilaksanakannya penelitian (Syapitri et al., 2021). 

Bagan 4.1.  Kerangka Operasional Skrining HbE Metode Elektroforesis Gel 

Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia Pada Mahasiswi Sekolah Tinggi 

Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 2024  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

           

 

4.8. Analisis Data  

Analisis data merupakan kegiatan yang dilakukan untuk memaparkan, 

menginterprestasikan dan  mengolah data yang telah diperoleh agar dapat ditarik 

kesimpulan dalam penelitian. Pada penelitian ini analisis berfungsi untuk 

mengetahui skrining HbE metode elektroforesis gel sebagai deteksi dini β-talasemia 

Prosedur izin penelitian   

Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu 

Kesehatan santa Elisabeth Medan 

Mengisi informed consent 

 Skrining HbE metode  

elektroforesis gel 

Hasil  

Analisis statistik deskriptif  
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pada mahasiswi. Analisis data pada penelitian ini yaitu analisis statistik deskriptif 

dengan tujuan menjelaskan dan menganalisis hasil skrining HbE dari masing-

masing responden yang telah diperoleh dengan metode elektroforesis gel 

(Hikmawati, 2020). 

 

4.9. Etika Penelitian 

Dalam penelitian diperlukan adanya etika agar penelitian yang dilakukan tidak 

menyalahi ketetapan dan norma-norma yang berlaku, sehingga penelitian dapat 

diterima oleh khalayak umum. Pada pelaksanaa penelitian, setiap penulis harus 

menjalankan asas-asas etika dalam penelitian, yang meliputi: 

1. Confidentiality (kerahasiaan)   

Peneliti menjamin kepada responden bahwa identitas responden hanya bisa 

diakses oleh pihak yang berwenang dan informasi data yang diperoleh bersifat 

rahasia dan tidak akan dipublikasikan secara terbuka untuk umum. 

2. Anonymity (tanpa nama)   

Peneliti melaksanakan kewajiban moral dengan cara merahasiakan informasi 

pribadi dari responden. Peneliti tidak menampilkan nama responden akan tetapi 

menampilakan kode dalam lembar pengumpulan data. 

3. Beneficence (kemurahan hati) 

Prinsip ini merupakan prinsip yang harus dijunjung tinggi oleh peneliti pada saat 

melakukan penelitian, artinya peneliti menjamin bahwa penelitian ini tidak 

membahayakan bagi responden. Oleh sebab itu, peneliti perlu memberikan 
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informed consent sebagai pernyataan bahwa responden setuju untuk dijadikan 

sampel (Fauzi & dkk, 2022) 

4. Autonomy (hak sepenuhnya) 

Dalam prinsip ini responden berhak meminta peneliti mengungkapkan 

kebenaran dan tidak berbohong. Responden berhak memperoleh penjelasan yang 

lengkap tentang tujuan dan maksud  penelitian, sehingga responden dapat 

mengambil keputusan untuk terlibat dalam penelitian yang dilakukan oleh peneliti 

(Fauzi & dkk, 2022) 

5. Justice (keadilan) 

Pada prinsip ini peneliti diwajibkan untuk memiliki sikap yang adil terhadap 

semua responden yang terlibat dalam penelitian. Semua responden dianggap sama 

dan layak untuk menerima perlakuan yang sama dari peneliti tanpa memihak salah 

satu responden tertentu. 
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BAB 5  

HASIL PENELITIAN DAN PEMBAHASAN  

5.1.  Gambaran Lokasi Penelitian   

 Penelitian yang berjudul Skrining HbE Metode Elektroforesis Gel Sebagai 

Deteksi Dini β-Talasemia Pada Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu  Kesehatan Santa 

Elisabeth Medan 2024 di teliti pada tanggal 3-4 Juni 2024 di Laboratorium 

Biomolekuler Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan yang terletak 

di Jl.Bunga Terompet No.118, Sempakata, Kec.Medan Selayang, Kota Medan, 

Sumatera Utara 20131.  

 Visi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan adalah Menjadi 

pendidikan tinggi kesehatan yang unggul dalam pelayanan kegawatdaruratan 

berdasarkan Daya Kasih Kristus yang menyembuhkan sebagai tanda kehadiran 

Allah dan mampu berkompetisi di tingkat ASEAN tahun 2027. 

 Misi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan sebagai berikut : 

1. Menyelenggarakan Pendidikan tinggi kesehatan yang unggul dalam bidang 

kegawatdaruratan. 

2. Menyelenggarakan penelitian dasar dan terapan yang inovatif dalam 

pengembangan ilmu kesehatan. 

3. Menyelenggarakan pengabdian kepada masyarakat sesuai dengan 

perkembangan ilmu Kesehatan untuk kepentingan masyarakat. 

4. Mengembangkan prinsip good governance. 

5. Mengembangkan kerja sama ditingkat Nasional dan ASEAN yang terkait 

bidang kesehatan. 
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6. Menciptakan lingkungan akademik yang kondusif dilandasi penghayatan Daya 

Kasih Kristus. 

Visi program Studi Sarjana Terapan Teknologi Laboratorium Medik adalah 

Unggul dalam pemeriksaan laboratorium medik biomolekuler dan kasus 

kegawatdaruratan berdasarkan Daya Kasih Kristus yang menyembuhkan sebagai 

tanda kehadiran Allah dan mampu berkompetisi di tingkat nasional tahun 2027. 

Misi program Studi Sarjana Terapan Teknologi Laboratorium Medik sebagai 

berikut: 

1. Menyelenggarakan pendidikan berkualitas yang berfokus pada pemeriksaan 

laboratorium medik biomolekuler dan kasus kegawatdaruratan 

2. Melaksanakan penelitian dalam pemeriksaan laboratorium medik khususnya 

biomolekuler dan kasus kegawatdaruratan 

3. Melaksanakan pengabdian masyarakat dalam bidang pemeriksaan 

laboratorium medik 

4. Mengembangkan kerjasama dengan institusi dalam dan luar negeri yang 

berhubungan dengan pemeriksaan laboratorium medik 

5. Menciptakan lingkungan akademik yang kondusif dilandasi penghayatan 

Daya Kasih Kristus 

 Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan menyediakan beberapa 

laboratorium, salah satunya yaitu laboratorium prodi sarjana terapan teknologi 

laboratorium medik. Laboratorium teknologi laboratorium medik terdiri dari 

laboratorium kimia klinik, laboratorium mikrobiologi dan laboratorium 

biomolekuler. 
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5.2.  Hasil Penelitian  

Peneliti membagikan informed consent kepada sampel penelitian yang akan 

dilakukan tindakan untuk mendapatkan persetujuan dengan jumlah 35 orang. 

Setelah memperoleh persetujuan dari responden, peneliti melanjutkan tindakan 

untuk skrining HbE metode elektroforesis gel sebagai deteksi dini β-talasemia pada 

mahasiswa Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan. 

Hasil penelitian diperoleh mulai dari pengambilan sampel darah vena; 

dilakukan isolasi DNA dengan menggunakan Tri reagen; mencampurkan komposisi 

mix PCR dan dimasukkan ke dalam alat PCR dan diatur dengan program pre 

denaturasi dengan suhu 95ºC selama 3 menit, denaturasi pada suhu 98ºC selama 20 

detik, annealing pada suhu 65ºC selama 13 detik, elongasi pada suhu 72ºC selama 1 

menit dan HOLD pada suhu 4ºC; membuat gel agarosa dengan perbandingan 1 gr 

dalam 100 ml; gel dimasukkan ke dalam alat elektroforesis yang sudah berisi 

larutan TAE 1X; hasil PCR dipipet ke dalam sumur gel agarosa; alat elektroforesis 

dinyalakan dan diatur pada 100 V selama 60 menit; hasil elektroforesis dibaca pada 

alat gel documentation. 

 

5.2.1. Kadar Hb Mahasiswi di Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth 

Medan  

Penentuan kadar Hb dilakukan dengan pemeriksaan menggunakan alat 

GCHB easytouch, yang diawali dengan pengambilan darah kapiler dan diletakkan 

dipermukaan strip Hb yang sudah disiapkan pada alat, adapun hasil kadar Hb yang 

dipaparkan pada tabel sebagai berikut : 
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Tabel 5.1. Distribusi Frekuensi kadar Hb sebsselum dilakukan Skrining HbE 

Metode Elektroforesis Gel Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia Pada 

Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 Berdasarkan tabel 5.1. sebanyak 7 sampel (20%) dengan nilai Hb 11,4 gr/dL 

dan terdapat 1 sampel (2,9%) dengan nilai Hb 9,9 gr/dL. 

 

Tabel 5.2. Distribusi Frekuensi Kadar Hb Berdasarkan Nilai Mean, Median 

Standar Deviasi, Minimum, Maximum dan 95% CI Skrining HbE 

Metode Elektroforesis Gel Sebagai Deteksi Dini β-Talasemia Pada 

Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 

 

Variabel Mean  Median  
Standar 

deviasi 
Min Max 

95% 

CI 

Kadar hb 

(gr/dL) 
11,05 11,20 0,61 9,9 11,9 

10,84-

11,26 

Kadar Hb Sampel  

Hasil kadar Hb 

(gr/dL) 

Frekuensi Persen 

(%) 

9.9 1 2.9 

10.0 2 5.7 

10.1 2 5.7 

10.3 1 2.9 

10.5 2 5.7 

10.6 3 8.6 

10.7 2 5.7 

10.9 1 2.9 

11.0 1 2.9 

11.1 1 2.9 

11.2 2 5.7 

11.4 7 20.0 

11.5 2 5.7 

11.6 2 5.7 

11.7 2 5.7 

11.8 2 5.7 

11.9 2 5.7 

Total 35 100.0 
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 Berdasarkan tabel 5.2. di atas diketahui hasil rata-rata kadar Hb yaitu 

sebesar 11,05 gr/dL (95% CI : 10,84-11,26), nilai tengah sebesar 11,20 gr/dL, 

dengan standar deviasi 0,61 gr/dL, kadar Hb yang terendah yaitu 9,9 gr/dL dan 

kadar Hb yang terbesar 11,9 gr/dL. Dari hasil estimasi interval dapat disimpulkan 

bahwa 95% rata-rata nilai kadar Hb mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan 

Santa Elisabeth Medan yaitu berada diantara 10,84 gr/dL sampai dengan 11,26 

gr/dL. 

 

5.2.2. Hasil Skrining HbE metode Elektroforesis Gel sebagai Deteksi Dini β-

Talasemia pada Mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa 

Elisabeth Medan  

Hasil elektroforesis dapat di lihat dengan menggunakan gel documentation, 

berikut hasil pemeriksaan skrining HbE pada elektroforesis gel : 

Gambar 5.1. Hasil skrining HbE metode elektroforesis gel sebagai deteksi dini β-talasemia 

pada mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 
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 Pada gambar 5.1. dapat dilihat bahwa hasil elektroforesis terhadap 35 

sampel tidak terlihat pita hasil isolasi DNA dan yang terlihat hanya pita DNA 

marker pada gel agarosa. Hal ini dapat terjadi karena adanya kontaminasi terhadap 

sampel, pewarnaan DNA dan suhu serta waktu pada proses PCR.   

5.3. Pembahasan Hasil Penelitian  

5.3.1. Kadar Hb 

Hasil penelitian yang dilakukan terhadap 35 sampel diperoleh rentang kadar 

Hb berkisar antara 10,84-11,26 gr/dL, nilai ini sedikit rendah dari batas normal 

kadar Hb wanita yaitu > 12 gr/dL. Ini selaras dengan penelitian yang dilakukan oleh 

Basumatary et al., (2021) menyatakan bahwa kadar Hb pada pembawa gen HbE 

umumnya sedikit lebih rendah dari normal, sehingga tidak menimbulkan gejala 

anemia yang parah. Akan tetapi, apabila terjadi kombinasi kelainan gen HbE dan β-

talasemia mengakibatkan kondisi anemia yang parah karena ketidakmampuan 

tubuh dalam memproduksi Hb yang cukup.  

Kadar Hb yang rendah dapat disertai dengan gejala ringan seperti lemas, 

lelah, pucat, jantung berdebar dan pusing. Sedangkan kondisi yang berat ditandai 

dengan gejala sesak nafas, kaki dan tangan mati rasa, bahkan kehilangan kesadaran. 

Kadar Hb yang sangat rendah bahkan <6,5 gr/dL dapat juga mengindikasikan 

adanya gangguan kesehatan seperti anemia, kurangnya asupan zat besi dalam 

tubuh, perdarahan seperti siklus menstruasi yang berkepanjangan pada wanita dan 

penyakit kronis seperti gagal ginjal dan kelainan gentik(Sholicha & Muniroh, 

2019).  

Beberapa faktor penyebab rendahnya kadar Hb mahasiswi yaitu perdarahan 

karena menstruasi yang berkepanjangan, menyebabkan kehilangan banyak darah. 
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Umumnya, saat menstruasi darah yang dikeluarkan dapat mencapai 30-80 ml, 

dalam 40 ml darah yang keluar terdapat 1,6 mg zat besi ikut keluar. Zat besi yang 

dikeluarkan dapat mempengaruhi pembentukan Hb sehingga kadar Hb menjadi 

rendah dan menimbulkan anemia (Saleha & Thristy, 2018; Suhanda & Suyatini, 

2016).  

Pola makan yang kurang baik didorong karena kegiatan yang padat sehingga 

mahasiswi kerap mengonsumsi mi instan untuk mengatasi rasa lapar dan minum 

kopi agar tidak mengantuk. Bila hal ini terjadi secara terus menerus dan dalam 

jumlah yang berlebihan dapat mempengaruhi kadar Hb dalam darah, ini 

dikarenakan kurangnya asupan gizi seperti zat besi, vitamin C dan folat yang 

berperan dalam pembentukan Hb.  

Penelitian Welkriana et al., (2021) juga menjelaskan bahaya kebiasaan 

mengonsumsi mi instan dikalangan mahasiswa, dalam penelitian tersebut di 

dapatkan bahwa terdapat hubungan antara konsumsi mi instan dengan kadar Hb 

pada wanita. Penelitian serupa yang dilakukan oleh  Aisy, (2018) mengemukakan 

bahwa semakin sering mengonsumsi mi instan maka semakin menurun kadar Hb. 

Artinya, konsumsi mi instan dapat memberikan dampak negatif bagi kesehatan 

salah satunya penurunan kadar Hb yang menyebabkan anemia. 

Penyakit kronis seperti gagal ginjal, kanker, talasemia dan kelainan HbE 

dapat juga mempengaruhi kadar Hb dalam darah. Pada penderita gagal ginjal 

terdapat penurunan kadar Hb disebabkan oleh kegagalan fungsi ginjal dalam 

memproduksi hormon eritropoietin yang digunakan untuk pembentukan sel darah 

merah di sumsum tulang. Ini sejalan dengan hasil penelitian Akhdiyat, (2019) yang 
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memperoleh kadar Hb pada penderti gagal ginjal kronik jenis kelamin wanita 

berkisar 3-8 gr/dL dan laki-laki penderita gagal ginjal kronik memiliki kadar hb 5-

12 gr/dL. Nilai ini jauh dari nilai normal kadar Hb yang ditetapkan oleh WHO, 

yaitu pada wanita kadar Hb dikatakan normal > 12 gr/dL sedangkan pada laki-laki 

> 15 gr/dL.  

Kelainan genetik seperti penyakit talasemia dan kelainan HbE merupakan 

kondisi dimana adanya perubahan gen pada susunan rantai globin, yang 

mengakibatkan produksi Hb berkurang bahkan tidak dapat dibentuk, sehingga 

terjadinya anemia ringan hingga berat. Mahardhika, (2020) dalam penelitiannya 

menyimpulkan bahwa rata-rata kadar Hb pada kasus β-talasemia mayor sebesar 7 

gr/dL dan memerlukan transfusi darah secara rutin sedangkan pada β-talasemia 

minor rata-rata kadar Hb diperoleh sebesar 10 gr/dL sehingga tidak perlu dilakukan 

transfusi darah. Perbedaan kadar Hb pada kedua kasus ini dikarenakan pada kondisi 

minor kerusakan hanya terjadi pada satu gen sedangkan kondisi mayor terjadi 

kerusakan pada kedua gen.  

 

5.3.2. Genotipe HbE  

Skrining HbE metode elektroforesis gel dimulai pada tahap melakukan isolasi 

DNA, DNA yang diperoleh dari hasil isolasi kemudian di amplifikasikan 

menggunakan alat PCR Benchmark TC-32 Mini Thermal Cycler, proses PCR  yang 

sudah selesai dilajutkan dengan memasukkan hasil amplifikasi ke dalam sumur gel 

agarosa untuk tahap elektroforesis. Hasil penelitian terhadap 35 sampel penelitian 

dinyatakan tidak terlihat adanya pita pada gen HbE, ini kemungkinan disebabkan 
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oleh beberapa hal. Berikut adalah beberapa kemungkinan penyebab pita gen HbE 

tidak terlihat pada gel agarosa : 

Pertama, kontaminasi terhadap sampel yang berdampak signifikan terhadap 

kualitas dan kuantitas DNA yang di isolasi. Selama proses isolasi DNA dilakukan 

tahap pencucian dengan larutan kimia yaitu ethanol absolut dan aquabidest steril 

yang menyebabkan kontaminan seperti protein, RNA, dan zat kimia lainnya yang 

tetap berada dalam sampel DNA. Kondisi ini mempengaruhi kemurnian DNA, 

sehingga konsentrasi DNA yang dihasilkan lebih rendah dari yang diharapkan.  

Hal ini sejalan dengan penelitian yang dilakukan oleh Dzikrina et al., (2022) 

mejelaskan bahwa penyebab pita DNA tidak terlihat pada gel agarosa disebabkan 

oleh konsentrasi DNA yang diisolasi < 14 µg/µl, dikarenakan terjadinya 

kontaminasi selama proses presipitasi yang bertujuan untuk menghasilkan 

ekstaraksi DNA, sehingga isolasi DNA yang dihasilkan tidak murni.  

Kedua, pewarnaan DNA yang berfungsi untuk memvisualisasikan pita DNA 

sehingga dapat terlihat pada gel documentation. Namun, konsentrasi gel red yang 

rendah atau terlalu tinggi pada gel agarosa menyebabkan sensitivitas gel red dalam 

mengkap sinar UV lemah akibatnya pita DNA tidak terlihat. Ini juga dijelaskan 

dalam penelitian yang dilakukan Nataprawira et al., (2022) yang mengemukakan 

bahwa penggunaan gel red untuk mempertajam pita DNA diperlukan gel red yang 

sudah diencerkan, sehingga didapatkan konsentrasi gel red yang baik adalah 50X. 

Ketiga, suhu dan waktu pada proses PCR juga dapat mempengaruhi 

keberhasilan elektroforesis, yang menyebabkan terganggunya fungsi primer selama 

proses PCR berlangsung.  Fahlevi et al., (2018) memaparkan bahwa proses PCR 
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yang kurang tepat seperti suhu denaturasi dan annealing yang terlalu tinggi 

sehingga primer tidak melekat sempurna atau suhu terlalu rendah yang 

menyebabkan primer melekat pada sisi genom yang bukan homolognya.  

Dalam penelitian ini persentase mahasiswi yang membawa gen HbE tidak 

dapat ditentukan karena pada hasil elektroforesis yang diperoleh tidak terlihat pita 

gen HbE. 

5.4. Keterbatasan Penelitian  

Pelaksanaan penelitian ini memiliki banyak keterbatasan antara lain  : 

1. Keterbatasan dalam waktu penelitian yang sangat singkat. 

2. Biaya penelitian yang kurang memadai  

3.  Keterbatasan literatur hasil penelitian sebelumnya yang didapatkan peneliti. 
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BAB 6  

KESIMPULAN DAN SARAN 

6.1.  Kesimpulan  

Secara keseluruhan penelitian ini menyimpulkan bahwa 35 sampel yang 

merupakan mahasiswi Sekolah Tinggi Ilmu Kesehatan Santa Elisabeth Medan 

memiliki rata-rata kadar Hb berada pada rentang 11,05 gr/dL, nilai ini tidak jauh 

dari nilai normal yaitu 12-15 gr/dL. Hasil skrining HbE metode elektroforesis gel 

terhadap 35 sampel didapatkan hasil pada elektroforesisnya  tidak terlihat adanya 

pita pada gen HbE, sehingga persentase HbE pada mahasiswi tidak dapat 

ditentukan.  

 

6.2.  Saran 

1. Untuk penelitian selanjutnya, disarankan agar skrining yang menggunakan 

metode elektroforesis ini dapat dilakukan oleh beberapa orang sehingga 

memudahkan dalam biaya. 

2. Untuk peneliti selanjutnya dapat memahami dan belajar tentang biologi 

molekuler isolasi DNA, penggunaan PCR, elektroforesis untuk menambah 

pengetahuan dalam bidang biomolekuler. 

3. Untuk menghasilkan isolasi DNA yang bagus, disarankan menggunakan kit 

reagen khusus untuk memperoleh hasil isolasi DNA yang spesifik.  
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LAMPIRAN  

Lembar Observasional  

Kode Sampel Nilai Hb 

Hasil  

Keterangan  
Terdapat 

pita 

Pita Tidak 

Terlihat Jelas 

01 10,3 gr/dl  ✔  

02 11,7 gr/dl  ✔  

03 11,4 gr/dl  ✔  

04 10,1 gr/dl  ✔  

05 11,2 gr/dl  ✔  

06 11,8 gr/dl  ✔  

07 10,6 gr/dl  ✔  

08 10 gr/dl  ✔  

09 11,6 gr/dl  ✔  

10 11, 4 gr/dl  ✔  

11 10,7 gr/dl  ✔  

12 11,1 gr/dl  ✔  

13 11,4 gr/dl  ✔  

14 10,1 gr/dl  ✔  

15 11,9 gr/dl  ✔  

16 11,5 gr/dl  ✔  

17 9,9 gr/dl  ✔  

18 11,6 gr/dl  ✔  

19 10,5 gr/dl  ✔  

20 11,5 gr/dl  ✔  

21 11,4 gr/dl  ✔  

22 11,4 gr/dl  ✔  

23 10,6 gr/dl  ✔  

24 11 gr/dl  ✔  

25 11,2 gr/dl  ✔  

26 10,6 gr/dl  ✔  

27 11,7 gr/dl  ✔  
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28 10 gr/dl  ✔  

29 11,9 gr/dl  ✔  

30 11,4 gr/dl  ✔  

31 11,8 gr/dl  ✔  

32 11,4 gr/dl  ✔  

33 10,5 gr/dl  ✔  

34 10,7 gr/dl  ✔  

35 10,9 gr/dl  ✔  

 

Lembar peretujuan (Informed Consent) 

 

LEMBAR PERSETUJUAN  

(INFORMED CONSENT) 

Saya yang bertanda tangan di bawah ini :  

Nama(Inisial) :  

Umur : 

No. Hp : 

Dengan ini menyatakan bahwa saya telah memahami semua penjelasan tentang 

penelitian yang berjudul “SKRINING HbE METODE ELEKTROFORESIS 

GEL SEBAGAI DETEKSI DINI β-TALASEMIA PADA MAHASISWI 

SEKOLAH TINGGI ILMU KESEHATAN SANTA ELISABETH MEDAN 

2024” dan saya bersedia untuk ikut berpartisipasi dalam penelitian ini dengan 

penuh kesadaran dan tanpa paksaan dari pihak manapun dengan ketentuan : 

a) Data yang diperoleh dari penelitian ini akan dijaga kerahasiaannya dan 

hanya dipergunakan untuk kepentingan penelitian. 

b) Apabila saya menginginkan, saya dapat memutuskan untuk tidak 

berpartisipasi lagi dalam penelitian ini tanpa harus menyampaikan alasan 

apapun.  

 

       Medan,………………....2024 
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           Responden  

 

 

 (.....................................) 
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Gambar alat dan bahan 

        

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Spuit 3 cc Tourniquet  Alkohol swab 

Alat GCHb Nierbeken  Plester  

Tabung EDTA Handscoon  Mikrotube 

Mikrosentrifugasi  Alat PCR 
Alat 

elektroforesis  

Mikrotip Timbangan 

analitik 
Gelas beaker 
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Dokumentasi 

kegiatan 

penelitian 

  

 

 

 

 

 

     

 

 

 

Magnetic stirrer 

with hot plate 

Loading 

dye 

Gel red ddH2O DNA Marker 

Ethanol 

absolut 
Gel 

agarosa 

Aquadest  Larutan 

TAE 

Pengambilan darah  Tahap isolasi DNA  Tahap PCR 30 siklus 

Pembuatan gel 

agarosa 

Tahap penuangan gel agarosa pada cetakan   
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Memasukkan DNA 

Marker ke dalam 

sumur gel agarosa 

sumur   

Memasukkan isolasi 

DNA sampel   ke 

dalam sumur gel 

agarosa sumur   

 


