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ABSTRAK 

Kajian ini dilakukan bagi memperolehi serakan metafasa kromosom dan membentuk 

kariotip atau profil kromosom daripada individu perempuan normal dan penghidap 

sindrom Turner. Sebanyak 15 hingga 20 serakan metafasa telah dikaji bagi mendapatkan 

serakan metafasa dan profil kromosom yang terbaik. Kariotip bagi individu perempuan 

normal adalah 46,XX manakala kariotip bagi penghidap sindrom Turner adalah 45,XO. 

Kariotip 45,XO mengesahkan diagnosis terhadap remaja perempuan 18 tahun iaitu 

sampel kajian sebagai positifmenghidap sindrom Turner. Dalam kajian ini, pencirian dan 

penyusunan kromosom dilakukan dengan teknik karyotyping menggunakan kaedah 

pewarnaan jalur G. Kaedah ini melibatkan perawatan kromosom dengan enzim tripsin 

sebelum diwarnakan dengan pewama Giemsa atau Leishman. Hasilnya ialah jaluran 

gelap dan cerah yang dapat membezakan setiap kromosom dengan berpandukan kariotip 

piawai antarabangsa ISCN. Kajian ini mendapati bahawa 23 pasang kromosom manusia 

terbahagi kepada tujuh kumpulan yang diwakili dengan huruf dari A hingga G dan terdiri 

daripada tiga jenis kromosom iaitu metasentrik, submetasentrik dan akrosentrik. 

Kumpulan A terdiri daripada kromosom I, 2 dan 3 dari jenis metasentrik. Kumpulan B 

dan C pula terdiri daripada kromosom jenis submetasentrik iaitu kromosom 4 dan 5 

dalam kumpulan B manakala kromosom 6 hingga 12 dan kromosom X dalam kumpulan 

C. Seterusnya, kumpulan D terdiri daripada kromosom 13, 14 dan 15 dari jenis 

akrosentrik. Kumpulan E terdiri daripada satu kromosom jenis metasentrik iaitu 

kromosom 16 dan dua kromosom jenis submetasentrik iaitu kromosom 17 dan 18. 

Kromosom 19 dan 20 pula termasuk dalam kumpulan F ialah kromosom jenis 

metasentrik. Akhir sekali, kumpulan G terdiri daripada kromosom 21 dan 22 serta 

kromosom Y adalah dalam jenis akrosentrik. Kromosom jenis telosentrik tidak terdapat 

dalam manusia. 
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ABSTRACT 

This study is conducted in order to obtain the chromosome spread at metaphase and 

prepare the karyotype or chromosome profile from a normal female and a patient of 

Turner syndrome. The most qualified metaphase spread and chromosome profile prepared 

from the study of about 15 to 20 metaphase spreads. The karyotype of normal individual 

female is 46,XX while for the Turner syndrome patient is 45,XO. This 45,XO karyotype 

authenticated the diagnosis of 18 years old girl; whom was diagnosed positive having 

Turner syndrome. In this study, the arrangement and classification of chromosome were 

carried out by karyotying technique using the G-banding staining. This G-banding 

staining method include the chromosome treatment using trypsin enzyme before the 

chromosome being stained by Giemsa or Leishman dye. This method give a formation of 

dark and light bands on the chromosome which distinguished each chromosome based on 

the ISCN international standard karyotype. From this study, it is known that 23 pairs of 

human chromosome are divided into seven groups represented by alphabet from A to G 

and consist of three type of chromosome that are metacentric, submetasentric and 

acrocentric. Group A consists of metacentric chromosome which is chromosome 1, 2 and 

3. Group Band C consist of submetacentric chromosome, they are chromosome 4 and 5 

in group B and chromosome from 6 to 12 and chromosome X in group C. Group D 

consists of chromosome 13, 14 and 15 which is acrocentric. In group E, there is one 

metacentric chromosome which is chromosome 16 while the other two, chromosome 17 

and 18 are submetacentric. Chromosome 19 and 20 are metacentric represented by group 

F. Finally, chromosome 21, 22 and chromosome Y in group G are acrocentric. There is 

no telocentric chromosome in human being. 
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BAB 1 

PEN GENAL AN 

1.1 Latar belakang Kajian 

Bidang sitogenetik melibatkan pengkhususan dalam kajian kromosom dan 

keabnormalannya pada manusia, haiwan dan tumbuhan. 1a melibatkan proses 

pengecaman perubahan dari segi bilangan dan struktur kromosom. Pengkhususan dalam 

bidang sitogenetik adalah sangat penting bagi meningkatkan taraf kesihatan dan kualiti 

hidup manusia. Dalam bidang perubatan, kajian ini merupakan prosedur diagnosis 

makmal yang terpenting bagi menentukan kesihatan bayi dalam kandungan ibu, masalah 

kerencatan mental dan kecacatan fizikal pada bayi baru lahir, individu yang mengalami 

kecelaruan jantina dan masalah pasangan yang mandul atau mengalami kekerapan 

keguguran kandungan. Selain itu, anal isis sitogenetik juga penting sebagai panduan 

rawatan susulan bagi pesakit kanser dan berkaitan hematologi. 
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Teknik dalam kajian kromosom yang telah lama dipraktikkan ialah karyotyping. 

Karyotyping adalah teknik pemaparan secara visual profil lengkap kromosom atau 

kariotip suatu organisma. Teknik ini telah diperkenalkan sejak bertahun lama dahulu dan 

masih releven sebagai asas dalam kajian genetik secara umumnya dan kajian kromosom 

secara khususnya pada hari ini. Selari dengan peredaran masa, teknologi baru telah 

meningkatkan keupayaan bidang sitogenetik melalui kaedah pewarnaan kromosom pada 

resolusi tinggi. Ini membolehkan diagnosis terhadap perubahan atau keabnorrnalan 

kromosom yang bervariasi dapat dikenalpasti dengan lebih tepat dan terperinci. Kaedah 

pewarnaan jalur G menggunakan pewarna Giemsa dengan perawatan enzim tripsin adalah 

kaedah pewarnaan kromosom yang dilaksanakan dalam kajian ini. Selain pewarnaan jalur 

G, terdapat beberapa kaedah lain yang boleh dilakukan dalam kajian kromosom iaitu 

pewarnaan jalur Q, jalur C dan jalur R. 

Kromosom merupakan jasad biologi yang terdapat dalam setiap nukleus sel 

organisma hidup. la terdiri daripada protein dan molekul DNA (asid deoksiribonukleik) 

yang berperanan dalam pengekspresan ciri-ciri tizikal atau fenotip setiap organisma. 

Fenotip yang luar biasa akan ditonjolkan daripada keabnorrnalan atau mutasi yang 

berlaku pada genotip organisma. Keabnormalan kromosom dapat dilihat dengan jelas 

dalam individu yang mengalami masalah genetik dan mewarisi penyakit keturunan. 

Teknik karyotyping dipraktikkan untuk mengesan sarna ada berlakunya penambahan atau 

pengurangan bilangan kromosom dan perubahan struktur kromosom. Contohnya sindrom 

Down disebabkan oleh lebihan bilangan kromosom 21 dan dikenali sebagai Trisomi 21. 
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Manakala Sindrom Turner pula disebabkan oleh kekurangan kromosom X dalam individu 

perempuan yang juga dikenali sebagai Monosomi X. 

Sindrom Turner hanya berlaku dalam populasi perempuan dengan kebarangkalian 

kelahiran satu dalam setiap 2500 hingga 5000 kelahiran hidup bayi perempuan di seluruh 

dunia. Secara fizikalnya, pesakit sindrom ini kelihatan seperti perempuan normal tetapi 

mereka gagal untuk menonjolkan ciri perempuan secara sepenuhnya. Pesakit biasanya 

berbadan kecil, mengalami kerencatan perkembangan organ seksual, tidak mengalami 

haid dan berisiko tinggi menjadi mandul. Rawatan seperti terapi hormon perlu dijalankan 

bagi membantu meningkatkan kualiti hidup pesakit sindrom Turner. 

1.2 Objektif Kajian 

a) Mengenalpasti dan mengkelaskan setiap kromosom berdasarkan kariotip piawai 

antarabangsa daripada International System for Human Cytogenetic Nomenclature 

(lSCN). 

b) Mempraktik dan menguji keberkesanan kaedah pewarnaan jalur G dengan 

perawatan enzim tripsin dalam karyotyping. 

c) Mengenalpasti kewujudan kromosom X tunggal dalam kariotip pesakit sindrom 

Turner dan membuat perbandingan kariotip dengan individu normal. 
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BAB2 

ULASAN LITERA TUR 

2.1 Kajian Kromosom 

Kajian kromosom merupakan satu bidang kajian yang berkaitan dengan kromosom dan 

implikasi genetik terhadap individu. Kajian ini melibatkan pemerhatian dan penelitian 

terhadap bilangan dan struktur kromosom serta keabnormalan yang wujud. Kajian 

kromosom perlu melalui beberapa proses asas iaitu pengkulturan sel, penahanan sel pada 

peringkat metafasa, rawatan menggunakan larutan hipotonik, pembaikan sel , penyediaan 

slaid dan perawatan serta pewarnaan kromosom (Md. Equebal & Kucheria, 2002). 

Seterusnya, proses karyotyping akan dijalankan. Karyotyping berasal daripada kombinasi 

istilah Greek' karyo ' iaitu kromosom dan 'typing' iaitu pemaparan atau penulisan. Maka, 

karyotyping bermaksud pemaparan set kromosom yang lengkap bagi sesuatu organisma 

hidup dalam bentuk profil lengkap kromosom atau kariotip (Gardner & Sutherland, 

2004). 
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Kariotip ialah susunan set lengkap kromosom sesuatu sel yang terdiri daripada 

kromosom pada peringkat metafasa sei. Pembentukan kariotip dapat dilakukan 

berdasarkan perbezaan kedudukan sentromer dan saiz di antara kromosom. Setelah 

kariotip dibentuk, kajian kromosom dapat dijalankan dengan teliti dan mendalarn. 

Kariotip yang disediakan ini adalah penting dalam pengecaman sebarang perubahan 

kromosom sarna ada dari segi bilangan atau struktur kromosom. Selain itu, ia adalah 

penting bagi memastikan bentuk dan penanda kromosom seperti satelit dan cerutan 

sekunder wujud dalam organisma tersebut (Fatimah, 2003). 

2.1.1 Kromosom dan Karyotyping 

Pada abad ke-19, suatu jasad di dalam nukleus sel hidup telah dijumpai dan digelar 

sebagai kromosom. Perkataan kromosom berasal daripada kombinasi istilah Greek iaitu 

chroma (warn a) dan soma Gasad) yang bermakna jasad berwarna. Semasa pembahagian 

sel, kromosom dapat dilihat dengan jelas di bawah mikroskop cahaya seperti struktur 

bebenang atau sebagai jasad berwarna (Muller & Young, 2001). Kromosom adalah bahan 

pewarisan yang boleh diwarisi dari satu generasi ke satu generasi dalam semua organisma 

hidup. 

Kromosom adalah komponen terpenting dalam sesuatu organisma kerana ia 

melambangkan identiti tersendiri organisma yang membezakan antara spesies dengan 

spesies lain. Bilangan kromosom bagi setiap organisma adalah berbeza dan bilangannya 

tidak bergantung kepada saiz organisma terlibat. Hal ini berdasarkan bilangan kromosom 
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bagi anjing iaitu sebanyak 78 berbanding ikan kap iaitu sebanyak 104 (Lewis et. aI., 

2004). Manakala manusia mempunyai 46 kromosom yang terdiri daripada 22 pasangan 

kromosom autosom dan satu pasang kromosom seks iaitu sarna ada kromosom XX dalam 

individu perempuan atau XY dalam individu lelaki (Cantor & Smith, 1999). 

Bagi menjalankan proses karyotyping, sel yang sedang aktif membahagi 

diperlukan. Keadaan ini adalah penting bagi mengawal dan menahan proses pembahagian 

sel (mitosis) untuk mendapatkan kromosom pada peringkat metafasa. Sampel daripada 

badan manusia yang boleh digunakan bagi tujuan ini adalah seperti darah, cecair sum-

sum tulang, bendalir amnion, tisu plasenta dan sampel vilus korion (Czepulkowski, 

200 I). Kebiasaannya, sampel darah paling banyak digunakan dalam analisis ini kerana ia 

senang diperolehi dan dimanipulasi di dalam kultur medium. 

Bagi memastikan kultur sel darah dapat hidup dan berkembang, sampel darah 

yang diterima di makmal mestilah dalam keadaan segar dan tidak beku. Oleh sebab itu, 

sampel darah perlu diisi di dalam tiub steril yang mengandungi bahan antibeku seperti 

sodium heparin atau litium heparin. Tiub yang mengandungi bahan selain daripada dua 

jenis antibeku ini adalah tidak sesuai digunakan kerana boleh merosakkan kualiti 

kromosom manakala bahan kimia seperti ethylene-diaminetetraacetic acid, EDT A adalah 

toksik terhadap sel darah dan sekaligus boleh merosakkan kultur sel tersebut 

(Czepulkowski, 2001). 
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2.1.2 Pengkulturan Set Darah dan Kitar Set 

Darah ialah tisu manusla yang paling mudah diperolehi dan dimanipulasi serta 

mempunyai kebolehan pertumbuhan yang amat baik melalui rangsangan mitogen. Kitar 

sel darah yang telah dicirikan oleh para saintis memudahkan kajian kromosom dijalankan 

menggunakan sel darah. Hal ini membolehkan penyelarasan tempoh pengkulturan sel 

darah dijalankan bagi mendapat kromosom yang panjang dengan resolusi jaluran yang 

berkualiti tinggi. Pengkulturan sel darah selama dua atau tiga hari adalah dijalankan 

dalam kajian kromosom bagi memperoleh kromosom pada peringkat mitosis yang 

bersesuaian (8abu & Verma, 1995). Dalam erti kata lain, pengkulturan jangka masa 

panjang dijalankan bagi sel darah berbanding pengkulturan jangka masa pendek bagi 

bendalir amnion dan vilus korion manakala pengkulturan serta-merta bagi sel sum-sum 

tulang dan sel tumor. 

Darah terdiri daripada beberapa jenis sel iaitu sel darah merah, sel darah putih dan 

sel platlet. Dalam individu dewasa normal, sel darah merah dan sel platlet tidak 

mengandungi nukleus sel. Hanya sel darah putih sahaja mengandungi nukleus sel yang 

membolehkan kajian kromosom dan DNA dijalankan. Manakala dalam fetus pada 

peringkat awal perkembangan dan sel tumor malignant, sel darah merahnya mempunyai 

nukleus sel. Namun sel darah ini memerlukan penambahan faktor pertumbuhan spesifik 

ke dalam kultur bagi membolehkan pembahagian sel berlaku secara in vitro (Babu & 

Verma, 1995). 
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Sel darah putih atau leukosit adalah sel darah yang mempunyai nukJeus sel. 

Semua sel darah putih mempunyai DNA yang membolehkannya dirangsang untuk 

membahagi dan menjalani proses mitosis. Antara sel darah putih yang terdapat dalam 

darah ialah granulosit, monosit dan limfosit. Sel granulosit mempunyai nukleus sel yang 

berkeluk dan terbahagi kepada neutrofil, basofil dan eosinofil berdasarkan perbezaan 

kandungan granul sitoplasmik. Sel monosit pula mempunyai nukleus sel yang berbentuk 

seperti buah pinggang atau bujur dengan granul sitoplasmik yang keeil. Akhir sekali, sel 

limfosit merupakan sel darah putih yang bersaiz keeil dengan nukleus sel yang bersaiz 

besar iaitu nisbah nukleus kepada sitoplasmik adalah tinggi. Sel limfosit juga terbahagi 

kepada beberapa jenis berdasarkan perbezaan ciri morfologi dan fungsinya (Babu & 

Verma, 1995; Czepulkowski, 2001). 

Sel limfosit merupakan pilihan sel darah putih utama kerana sel tersebut 

mempunyai nukleus sel terbesar dengan kuantiti kromosom yang paling ban yak serta 

mengalami proses kitar sel termasuk mitosis. Terdapat empat fasa atau peringkat utama 

dalam kitar sel iaitu fasa rehat pertama (G 1), fasa sintesis (S), fasa rehat kedua (G2) dan 

mitosis (M). Fasa GJ, S dan G2 dikenali sebagai peringkat interfasa yang mengambil masa 

selarna 16 sehingga 24 jam bagi satu kitar sel. Manakala mitosis hanya mengambil masa 

selama 1 sehingga 2 jam sahaja di akhir kitar sel (Nussbaum et. a/., 2001). Pada 

kebiasaannya, satu kitar sel lengkap dalam kebanyakan sel manusia mengambil masa 24 

jam seperti yang ditunjukkan dalam Rajah 2.1. 
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Rajah 2.1 Kitar sel dalam sela masa jam (hrs.= jam) 

(Sumber daripada Nussbaum et. al., 2001). 

9 

Mitosis merupakan fasa terpendek dalam kitar sel kerana ia berlaku kurang 

daripada 2 jam. Sejurus selepas mitosis, sel akan mengalami fasa G( di mana tiada DNA 

disintesiskan. Jenis sel yang berbeza mengambil masa rehat atau berada dalam fasa G( 

bagi tempoh atau sela masa yang berbeza. Terdapat sel yang berada dalam fasa ini selama 

beberapa hari, bulan atau tahun dan juga bagi tempoh beberapa jam seperti sel limfosit. 

Fasa G( diikuti dengan fasa S di mana DNA mula disintesiskan. Setiap kromosom tunggal 

daripada fasa G( akan bereplikasi atau mengganda menjadi kromosom dwibahagian 

dalam fasa S. Kromosom dwibahagian ini terdiri daripada sepasang kromatid beradik di 

mana setiap satunya mengandungi salinan asal molekul lurus DNA yang sarna 

(Nussbaum et. al., 2001). 
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