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Genetic diseases have long been a major challenge in the medical world, often difficult 
to treat with conventional methods. However, rapid developments in biotechnology 
have opened up new opportunities for more effective therapies. The review in this study 
uses the literature method. The results showed that the latest biotechnology 
innovations applied in the therapy of genetic diseases can be done by gene therapy, 
genome editing using CRISPR-Cas9, stem cell therapy, and pharmacogenomic 
approaches. These techniques offer the potential to repair or replace defective genes, 
regenerate affected tissues, and optimise treatment based on an individual's genetic 
profile. With that, biotechnological innovations open a new era in the treatment of 
genetic diseases, offering hope for patients and the potential to change the paradigm in 
the management of genetic conditions. 
Keywords: innovation, biotechnology, therapy, genetic disease. 

 
Abstrak 

Penyakit genetik telah lama menjadi tantangan besar dalam dunia medis, seringkali 
sulit diobati dengan metode konvensional. Namun, perkembangan pesat dalam 
bidang bioteknologi telah membuka peluang baru untuk terapi yang lebih efektif. 
Kajian pada penelitian ini menggunakan metode literatur. Hasil penelitian 
menunjukkan bahwa inovasi bioteknologi terkini yang diterapkan dalam terapi 
penyakit genetic dapat dilakukan dengan terapi gen, pengeditan genom 
menggunakan CRISPR-Cas9, terapi sel induk, dan pendekatan farmakogenomik. 
Teknik-teknik ini menawarkan potensi untuk memperbaiki atau mengganti gen yang 
rusak, meregenerasi jaringan yang terkena dampak, dan mengoptimalkan 
pengobatan berdasarkan profil genetik individu. Dengan itu, inovasi bioteknologi 
membuka era baru dalam pengobatan penyakit genetik, menawarkan harapan bagi 
pasien dan potensi untuk mengubah paradigma dalam penanganan kondisi genetik. 
Kata Kunci: inovasi, bioteknologi, Terapi, Penyakit Genetik. 
 

Pendahuluan 

Penyakit genetik merupakan salah satu tantangan terbesar dalam dunia 

kesehatan modern. Menurut World Health Organization (WHO), lebih dari 10.000 

penyakit manusia disebabkan oleh kelainan pada gen tunggal, dan jutaan orang di 
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seluruh dunia terkena dampaknya. Penyakit genetik tidak hanya mempengaruhi 

kualitas hidup penderita dan keluarganya, tetapi juga membebani sistem kesehatan 

dan ekonomi global (Zhou et al., 2023). 

Genetik memiliki peran yang sangat signifikan dalam membentuk karakteristik 

individu, baik secara fisik maupun mental. DNA yang diwarisi dari orang tua tidak 

hanya menentukan ciri-ciri fisik seperti warna mata, bentuk wajah, atau tinggi badan, 

tetapi juga dapat mempengaruhi kecenderungan seseorang terhadap berbagai 

kondisi kesehatan, kemampuan kognitif, dan bahkan beberapa aspek kepribadian 

(Apostolopoulos et al., 2021). Misalnya, gen tertentu dapat meningkatkan risiko 

seseorang terkena penyakit jantung, diabetes, atau beberapa jenis kanker. 

Sementara itu, variasi genetik lainnya mungkin berkontribusi pada bakat musik, 

kemampuan atletik, atau kecerdasan di atas rata-rata (Nguyen et al., 2021). 

Namun, penting untuk dipahami bahwa genetik bukanlah satu-satunya faktor 

yang menentukan karakteristik seseorang. Interaksi antara gen dan lingkungan, yang 

dikenal sebagai epigenetik, juga berperan penting dalam membentuk individu. 

Faktor-faktor seperti pola makan, tingkat stres, paparan polusi, dan pengalaman 

hidup dapat mempengaruhi bagaimana gen-gen tertentu diekspresikan. Ini berarti 

bahwa meskipun seseorang mungkin memiliki predisposisi genetik untuk suatu sifat 

atau kondisi tertentu, lingkungan dan gaya hidup dapat mempengaruhi apakah 

predisposisi tersebut akan terwujud atau tidak. Dengan demikian, meskipun genetik 

memberikan cetak biru dasar, interaksi kompleks antara gen dan lingkungan yang 

akhirnya membentuk keunikan setiap individu (Yang et al., 2021). 

Selama beberapa dekade terakhir, pendekatan konvensional dalam 

menangani penyakit genetik sebagian besar berfokus pada manajemen gejala dan 

perawatan suportif. Namun, metode ini sering kali tidak mampu mengatasi penyebab 

dasar penyakit, yang berakar pada kelainan genetik. Akibatnya, banyak pasien 

penyakit genetik menghadapi prognosis yang buruk dan pilihan pengobatan yang 

terbatas (Harimoto et al., 2022). 

Kemajuan pesat dalam bidang bioteknologi telah membuka peluang baru 

untuk mengembangkan terapi yang lebih efektif dan bahkan potensial untuk 

menyembuhkan penyakit genetik. Inovasi seperti terapi gen, rekayasa sel punca, dan 

teknologi pengeditan genom CRISPR-Cas9 menawarkan pendekatan yang lebih tepat 

sasaran dan personal dalam menangani kelainan genetik pada tingkat molekuler 

(Goyal et al., 2022). 

Meskipun demikian, penerapan inovasi bioteknologi dalam terapi penyakit 

genetik masih menghadapi berbagai tantangan. Keamanan, efektivitas jangka 

panjang, masalah etika, serta biaya dan aksesibilitas terapi yang tinggi menjadi 

perhatian utama. Selain itu, kompleksitas penyakit genetik dan keragaman genetik 

antar individu menambah tingkat kesulitan dalam pengembangan terapi yang 

universal (Holzinger et al., 2023). 
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Oleh karena itu, diperlukan kajian komprehensif mengenai perkembangan 

terkini dalam inovasi bioteknologi untuk terapi penyakit genetik. Pemahaman 

mendalam tentang potensi, tantangan, dan implikasi dari berbagai pendekatan 

bioteknologi ini penting untuk mengarahkan penelitian di masa depan, merumuskan 

kebijakan kesehatan, dan pada akhirnya meningkatkan perawatan pasien dengan 

penyakit genetik. 

Penelitian ini bertujuan untuk mengkaji literatur terkini mengenai inovasi 

bioteknologi dalam terapi penyakit genetic dan bagian-bagiannya yang dianggap 

penting.  

 
Metode Penelitian 

Kajian pada penelitian ini menggunakan metode literatur. Metode penelitian 

literatur, juga dikenal sebagai studi kepustakaan atau literature review, adalah 

sebuah metode penelitian yang berfokus pada pengumpulan dan analisis informasi 

dari berbagai sumber tertulis yang sudah ada. Langkah-langkah dalam Penelitian 

Literatur terdiri dari Menentukan pertanyaan penelitian atau topik yang akan dikaji, 

Mengidentifikasi sumber-sumber informasi yang relevan (jurnal, buku, laporan, dll.),  

Melakukan pencarian literatur secara sistematis, Menyeleksi dan mengevaluasi 

sumber-sumber yang ditemukan, Menganalisis dan mensintesis informasi yang 

dikumpulkan dan Menulis laporan atau tinjauan literatur (Firman, 2018); (Suyitno, 

2021). 

 

Hasil dan Pembahasan 

Inovasi Bioteknologi dalam Terapi Penyakit Genetik 

Penyakit genetik adalah kondisi kesehatan yang disebabkan oleh perubahan 

atau kelainan dalam materi genetik seseorang, yaitu DNA. Kelainan ini dapat berupa 

mutasi pada satu gen tunggal, perubahan pada beberapa gen, atau abnormalitas 

pada kromosom. Penyakit genetik dapat diturunkan dari orang tua ke anak 

(herediter), atau dapat terjadi secara spontan selama perkembangan embrio (de 

novo). Beberapa penyakit genetik muncul sejak lahir, sementara yang lain mungkin 

tidak terdeteksi hingga masa dewasa (Chopade et al., 2023). 

Karakteristik utama penyakit genetik meliputi pola pewarisan yang dapat 

diprediksi, kemunculan dalam keluarga, dan seringkali terkait dengan kelompok etnis 

tertentu. Penyakit ini dapat mempengaruhi berbagai sistem tubuh dan bervariasi 

dalam tingkat keparahannya, mulai dari kondisi ringan hingga yang mengancam jiwa 

(Liu et al., 2021). Beberapa penyakit genetik dapat dideteksi melalui tes genetik 

prenatal atau skrining neonatal, sementara yang lain mungkin memerlukan analisis 

genetik yang lebih mendalam. Meskipun banyak penyakit genetik yang belum 

memiliki penyembuhan total, kemajuan dalam terapi gen dan pengobatan yang 
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ditargetkan telah membuka jalan baru untuk manajemen dan pengobatan kondisi ini 

(Syed & Anderson, 2021). 

Penyakit genetik dapat diklasifikasikan ke dalam beberapa kategori utama 

berdasarkan pola pewarisan dan jenis kelainan genetiknya. Jenis-jenis penyakit 

genetik meliputi: 1) Penyakit monogenik, yang disebabkan oleh mutasi pada satu gen 

tunggal, seperti fibrosis kistik dan anemia sel sabit; 2) Penyakit poligenik atau 

multifaktorial, yang dipengaruhi oleh interaksi antara beberapa gen dan faktor 

lingkungan, seperti diabetes tipe 2 dan penyakit jantung koroner; 3) Kelainan 

kromosom, yang melibatkan perubahan dalam struktur atau jumlah kromosom, 

seperti sindrom Down dan sindrom Turner; 4) Penyakit mitokondrial, yang 

disebabkan oleh mutasi dalam DNA mitokondria, seperti sindrom Leigh dan 

neuropati optik herediter Leber; dan 5) Penyakit epigenetik, yang melibatkan 

perubahan dalam ekspresi gen tanpa mengubah urutan DNA, seperti sindrom Prader-

Willi dan sindrom Angelman. Masing-masing jenis penyakit genetik ini memiliki 

karakteristik, mekanisme pewarisan, dan pendekatan diagnostik serta terapeutik 

yang berbeda (Luthra et al., 2021). 

Penyakit genetik memiliki dampak signifikan terhadap kesehatan global, 

mempengaruhi jutaan orang di seluruh dunia tanpa memandang usia, jenis kelamin, 

atau latar belakang etnis. Dampak ini mencakup beban kesehatan yang besar, baik 

dari segi fisik maupun psikologis, pada individu yang terkena dan keluarga mereka, 

serta beban ekonomi yang substansial pada sistem perawatan kesehatan. Penyakit 

genetik seringkali bersifat kronis dan memerlukan perawatan jangka panjang, yang 

dapat mengakibatkan pengeluaran kesehatan yang tinggi dan penurunan 

produktivitas (Pierzynowska et al., 2024). Selain itu, prevalensi beberapa penyakit 

genetik yang lebih tinggi di populasi tertentu dapat berkontribusi pada 

ketidaksetaraan kesehatan global. Meskipun kemajuan dalam diagnosis dan 

pengobatan telah meningkatkan prognosis untuk banyak kondisi genetik, akses 

terhadap perawatan yang tepat masih menjadi tantangan di banyak bagian dunia. 

Oleh karena itu, penyakit genetik tetap menjadi fokus penting dalam upaya global 

untuk meningkatkan kesehatan masyarakat dan mengurangi beban penyakit 

(Dunham, 2023). 

Inovasi bioteknologi telah membuka jalan baru yang menjanjikan dalam terapi 

penyakit genetik, memberikan harapan bagi jutaan penderita di seluruh dunia. Salah 

satu terobosan paling signifikan adalah pengembangan terapi gen, yang bertujuan 

untuk memperbaiki atau mengganti gen yang cacat. Teknik seperti CRISPR-Cas9 telah 

memungkinkan para ilmuwan untuk mengedit DNA dengan presisi yang belum 

pernah terjadi sebelumnya, membuka kemungkinan untuk memperbaiki mutasi 

genetik yang menyebabkan berbagai penyakit. Terapi gen telah menunjukkan hasil 

yang menjanjikan dalam uji klinis untuk kondisi seperti hemofilia, distrofi otot, dan 

beberapa bentuk kebutaan genetic (Locatelli et al., 2022). 
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Pendekatan inovatif lainnya adalah terapi sel induk, yang melibatkan 

penggunaan sel induk yang dimodifikasi secara genetik untuk menggantikan atau 

memperbaiki jaringan yang rusak. Teknik ini telah berhasil digunakan dalam 

pengobatan beberapa gangguan darah genetik dan menunjukkan potensi untuk 

kondisi neurodegeneratif. Selain itu, pengembangan obat-obatan yang ditargetkan 

secara genetik telah memungkinkan pendekatan yang lebih personal dalam 

pengobatan penyakit genetik. Farmakogenomik, yang mempelajari bagaimana 

variasi genetik mempengaruhi respons individu terhadap obat-obatan, membantu 

dalam merancang regimen pengobatan yang lebih efektif dan aman (Li et al., 2021). 

Meskipun inovasi ini menawarkan harapan besar, masih ada tantangan 

signifikan yang harus diatasi. Keamanan dan efektivitas jangka panjang dari banyak 

terapi baru ini masih perlu dievaluasi secara menyeluruh. Selain itu, aksesibilitas dan 

keterjangkauan terapi canggih ini tetap menjadi perhatian utama, terutama di 

negara-negara berkembang (Kanter et al., 2022). Namun, dengan kemajuan yang 

terus berlanjut dalam pemahaman kita tentang genetika manusia dan perkembangan 

teknologi baru, masa depan terapi penyakit genetik tampak semakin cerah. 

Kolaborasi global antara peneliti, praktisi medis, dan pembuat kebijakan akan 

menjadi kunci dalam mentransformasikan inovasi ini menjadi solusi yang dapat 

diakses secara luas untuk mengatasi beban penyakit genetik di seluruh dunia. 

 
Bioteknologi dalam Terapi Penyakit 

Bioteknologi adalah sebuah bidang ilmu terapan yang menggabungkan 

prinsip-prinsip biologi, kimia, dan teknologi untuk mengembangkan produk, proses, 

atau sistem yang bermanfaat bagi manusia, hewan, dan lingkungan. Bidang ini 

memanfaatkan organisme hidup, sel-sel, atau komponen biologis lainnya untuk 

menciptakan atau memodifikasi produk, meningkatkan tanaman dan hewan, atau 

mengembangkan mikroorganisme untuk penggunaan spesifik. Cakupan bioteknologi 

sangat luas, meliputi berbagai aplikasi seperti rekayasa genetika, teknologi DNA 

rekombinan, kultur jaringan, kloning, terapi gen, pengembangan vaksin, dan banyak 

lagi. Bioteknologi memiliki dampak signifikan dalam berbagai sektor, termasuk 

kesehatan, pertanian, industri, dan lingkungan, serta berperan penting dalam 

mengatasi tantangan global seperti penyakit, keamanan pangan, dan perubahan 

iklim (Han et al., 2022). 

Perkembangan bioteknologi dalam dunia medis telah membawa revolusi yang 

signifikan dalam diagnosis, pengobatan, dan pencegahan berbagai penyakit. Inovasi-

inovasi seperti terapi gen, obat-obatan yang ditargetkan secara molekuler, dan vaksin 

rekombinan telah membuka peluang baru dalam mengatasi penyakit genetik, kanker, 

dan infeksi. Teknologi sequencing DNA yang semakin canggih memungkinkan 

diagnosis yang lebih cepat dan akurat, serta membuka jalan bagi pengobatan yang 

dipersonalisasi berdasarkan profil genetik pasien (Walsh & Walsh, 2022). Penggunaan 
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sel induk dalam regenerasi jaringan dan organ telah memberi harapan baru bagi 

pasien dengan penyakit degeneratif. Selain itu, perkembangan dalam bioinformatika 

dan kecerdasan buatan telah mempercepat penemuan obat dan meningkatkan 

efisiensi dalam penelitian medis. Teknik-teknik seperti CRISPR-Cas9 untuk pengeditan 

gen membuka kemungkinan untuk memperbaiki cacat genetik secara langsung. 

Bioteknologi juga berperan penting dalam pengembangan alat diagnostik yang lebih 

sensitif dan portabel, serta dalam produksi protein terapeutik dan antibodi 

monoklonal yang digunakan dalam berbagai pengobatan. Semua kemajuan ini tidak 

hanya meningkatkan kualitas perawatan kesehatan tetapi juga memberi harapan 

untuk mengatasi penyakit-penyakit yang sebelumnya dianggap tidak dapat 

disembuhkan (Renneberg, 2023). 

Bioteknologi memainkan peran krusial dalam pengembangan terapi untuk 

penyakit genetik, membuka jalan bagi pendekatan pengobatan yang lebih efektif dan 

targetted. Salah satu terobosan utama adalah terapi gen, di mana gen yang rusak 

atau tidak berfungsi dapat diganti atau diperbaiki. Teknik seperti CRISPR-Cas9 

memungkinkan para ilmuwan untuk mengedit genom dengan presisi tinggi, 

menawarkan potensi untuk memperbaiki mutasi genetik yang menyebabkan 

penyakit (Zou et al., 2022). Selain itu, bioteknologi telah memungkinkan 

pengembangan obat-obatan yang dirancang khusus untuk mengatasi efek mutasi 

genetik tertentu, seperti dalam kasus fibrosis kistik atau distrofi otot Duchenne. 

Pendekatan personalized medicine, yang didasarkan pada profil genetik individu, 

juga semakin memungkinkan berkat kemajuan dalam teknologi sequencing DNA dan 

analisis data genomic (Asadi et al., 2022). 

Bioteknologi juga berperan penting dalam diagnosis dan skrining penyakit 

genetik. Teknik diagnostik molekuler yang canggih memungkinkan deteksi dini 

penyakit genetik, bahkan sebelum gejala muncul atau pada tahap prenatal. Ini 

membuka peluang untuk intervensi dini dan manajemen penyakit yang lebih baik. 

Selain itu, bioteknologi telah memfasilitasi pengembangan model penyakit in vitro 

menggunakan sel induk pluripoten yang diinduksi (iPSCs), memungkinkan para 

peneliti untuk mempelajari mekanisme penyakit genetik dan menguji potensi terapi 

baru dalam lingkungan yang terkontrol (Nagata et al., 2021). Teknologi RNA 

interference (RNAi) dan antisense oligonucleotides juga menawarkan pendekatan 

inovatif untuk menghambat ekspresi gen yang menyebabkan penyakit. Dengan 

kemajuan terus-menerus dalam bidang bioteknologi, harapan untuk mengobati dan 

bahkan mencegah penyakit genetik yang sebelumnya dianggap tidak dapat 

disembuhkan semakin meningkat (Zhang et al., 2022). 

Selain itu, bioteknologi juga berperan penting dalam pengembangan terapi 

pengganti protein untuk penyakit genetik yang disebabkan oleh kekurangan atau 

ketidakfungsian protein tertentu. Melalui teknik rekayasa genetika, protein-protein 

terapeutik dapat diproduksi dalam skala besar menggunakan sistem ekspresi seperti 
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bakteri, ragi, atau sel mamalia. Contohnya termasuk produksi insulin rekombinan 

untuk diabetes tipe 1 dan enzim pengganti untuk penyakit penyimpanan lisosom. 

Pendekatan ini telah secara signifikan meningkatkan kualitas hidup banyak pasien 

dengan penyakit genetic (Zogg et al., 2022). 

Perkembangan dalam bidang farmakogenomik, yang menggabungkan 

genetika dengan farmakologi, juga memberi kontribusi besar dalam pengobatan 

penyakit genetik. Dengan memahami bagaimana variasi genetik mempengaruhi 

respons individu terhadap obat-obatan, dokter dapat meresepkan pengobatan yang 

lebih efektif dan aman berdasarkan profil genetik pasien. Hal ini mengurangi risiko 

efek samping dan meningkatkan efektivitas pengobatan (Mendell et al., 2021). 

Terapi sel induk juga menjadi salah satu area yang menjanjikan dalam 

pengobatan penyakit genetik. Dengan kemampuan untuk berdiferensiasi menjadi 

berbagai jenis sel, sel induk menawarkan potensi untuk menggantikan atau 

memperbaiki jaringan yang rusak akibat kelainan genetik. Misalnya, transplantasi sel 

induk hematopoietik telah digunakan untuk mengobati berbagai penyakit genetik 

yang mempengaruhi sistem darah dan kekebalan tubuh (Cao et al., 2021). 

Kesimpulannya, bioteknologi telah membawa perubahan revolusioner dalam 

pendekatan terhadap penyakit genetik. Dari diagnosis yang lebih akurat dan dini, 

hingga pengembangan terapi yang lebih efektif dan personal, bioteknologi terus 

membuka peluang baru dalam mengatasi tantangan penyakit genetik. Meskipun 

masih ada banyak tantangan yang harus diatasi, seperti masalah etika dan keamanan 

dalam pengeditan gen, serta aksesibilitas terapi yang mahal, kemajuan dalam 

bioteknologi memberikan harapan besar bagi masa depan pengobatan penyakit 

genetik. Dengan penelitian yang terus berkembang dan kolaborasi antara ahli 

genetika, ahli biologi molekuler, dan praktisi medis, kita dapat mengharapkan 

terobosan-terobosan baru yang akan semakin meningkatkan kemampuan kita dalam 

mendiagnosis, mengobati, dan bahkan mencegah penyakit genetik di masa depan. 

 
Kesimpulan 

Inovasi bioteknologi telah membawa perubahan signifikan dalam pendekatan 

terhadap terapi penyakit genetik. Melalui berbagai teknik seperti terapi gen, 

pengeditan genom, terapi pengganti protein, dan terapi sel induk, bioteknologi telah 

membuka jalan bagi pengobatan yang lebih efektif dan personal. Kemajuan dalam 

diagnosis molekuler juga memungkinkan deteksi dini dan lebih akurat terhadap 

penyakit genetik, yang pada gilirannya meningkatkan peluang keberhasilan 

pengobatan. Perkembangan dalam farmakogenomik telah memungkinkan 

pendekatan yang lebih tepat sasaran dalam pemberian obat, mengurangi efek 

samping dan meningkatkan efektivitas terapi. 

Meskipun masih terdapat tantangan seperti masalah etika, keamanan, dan 

aksesibilitas, potensi bioteknologi dalam mengatasi penyakit genetik sangat 
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menjanjikan. Penelitian yang berkelanjutan dan kolaborasi lintas disiplin ilmu 

diharapkan akan terus menghasilkan terobosan-terobosan baru dalam terapi 

penyakit genetik. Dengan demikian, bioteknologi tidak hanya menawarkan harapan 

bagi penderita penyakit genetik untuk mendapatkan pengobatan yang lebih baik, 

tetapi juga membuka kemungkinan untuk mencegah dan bahkan mengeliminasi 

beberapa penyakit genetik di masa depan. Inovasi bioteknologi ini berpotensi 

mengubah lanskap pengobatan penyakit genetik secara fundamental, memberikan 

harapan baru bagi jutaan orang di seluruh dunia yang terkena dampak penyakit 

genetik. 
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