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Sel dari tubuh manusia atau makhluk hidup lainnya terdiri dari inti sel (nucleus) dan sitoplasma. Didalam nucleus itulah terdapat kromosom (pada manusia ada 22 dan 1 pasang XY kromosom). (Gambar 2.1). Kromosom adalah sebuah kata dari bahasa Yunani dari asal kata khromo (Chromo) yang artinya warna dan some (soma) yang artinya tubuh, dimana secara keseluruhan adalah warna dari tubuh atau ciri khas dari tubuh makhluk hidup (yang mudah diwarnai). Kromosom pertama ditemukan dalam sel tanaman oleh ahli botani bangsa Swiss ”Karl Wilhelm von Nageli” pada tahun 1942, dan ditemukan dalam cacing Ascaris oleh peneliti Belgia ”Edouard Van Beneden”. Metoda pewarnaan yang bagus terhadap kromososm ditemukan dengan zat warna ”basophilic anilin” untuk mewarnai material kromatin yang terdapat dalam nukleus.  Penemuan proses pembelahan sel (mitosis) dalam sel hewan salamander diterangkan dengan jelas oleh seorang ahli anatomi bangsa Jerman ”Walther Fleming” pada tahun 1882, dan seorang ahli genetika Amerika ”Thomas Hunt Morgan” membuktikan bahwa kromosom adalah pembawa genetik, yang dipelajarinya pada hewan lalat buah pada tahun 1910.
Kromosom berisi untaian molekul desoksi ribo nukleik asid (DNA) yang mengandung banyak gen sebagai penanda dari keturunan. Didalam kromosom jenis Eukariosit (sel yang berinti dalam sel hewan dan manusia), DNA ditemukan membentuk mengelilingi histon (struktur protein), menurut urutan bangunan didalam nukleus (inti sel), dan komposisi tersebut dinamakan kromatin. Pada proses pembelahan sel (mitosis), kromosom menyatu membentuk seperti gumpalan membentuk mikrotubulus, yang kemudian otomatis bergabung membentuk dimer dari alfa dan betha tubulin. Mikrotubuli melekat pada kromosom di bagian tertentu pada kinetokor yang tersedia yang salah satunya terlihat pada satu kromatoid, dimana masing-masing kromatoid melekat pada lokasi yang disebut sentromer. Kadang perlekatan tersebut bergeser, karena mereka harus tidak selalu bergabung pada bagian tengah (sentromer) dari kromosom. Sequens basa dari DNA pada daerah kinetokhor menyediakan untaian protein yang khusus, melekat pada sepanjang lokasi tersebut, dan bangunan tersebut hanya dapat dilihat dengan mikroskop. Setiap mikrosom mempunyai dua lengan, yaitu lengan pendek yang disebut p (dari bahasa perancis petit, yang artinya kecil), dan lengan panjang disebut q (huruf setelah p)(Gambar 2.2). Prokariotes tidak mempunyai histon atau nuklei, dan pada kondisi istirahat, DNA dapat ditranskrip dan direplikasikan (digandakan). 




Gambar  2.1. Sepasang kromosom (a), kromosom (b), dan jumlah kromosom pada manusia yang terdiri dari 22 pasang dan 1 pasang X dan Y(c).
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Gambar 2.2. Satu pasang kromosom yang memperlihatkan lengan pendek (p) dan panjang (q).

Kromosom dalam tanaman, jamur dan hewan


Tanaman, jamur dan hewan termasuk dalam kelompok eukariotes (sel mempunyai nuclei), mereka mempunyai kromosom yang multiple (banyak) yang terdapat dalam inti selnya. Setiap kromosom mempunyai satu sentromer, dan mempunyai satu atau dua lengan yang memanjang dari sentromer tersebut. Pada ujung dari kromosom terbentuk suatu bangunan khusus yang disebut “telomere”. Perbanyakan atau repilkasi DNA terjadi pada banyak lokasi dari kromosom tersebut (Gambar. 2.3). Jumlah kromosom pada tanaman, dan hewan termasuk manusia berbeda-beda (Tabel 2.1), dan biasanya mereka selalu berpasang-pasangan, disamping itu setiap kromosom mempunyai sifat dan fungsi yang berbeda, hal ini terutama telah diidentifikasi pada manusia.
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Gambar 2.3. Sel, inti sel, dan kromosom yang mengandung untaian DNA.

Tabel 2.1. Jumlah kromosom dalam inti sel tanaman dan hewan
	Tanaman
	Jumlah kromosom
	Hewan
	Jumlah kromosom

	Sereal (Rye)
Jagung

Gandum Einkcorn

Gandum polard

Gandum roti

Tembakau liar

Tembakau budidaya

Tanaman Fern
	14
20

14

28

42

24

48

1200
	Lalat buah
Merpati 

Marmot

Keong/siput

Cacing tanah

Kucing

Mencit

Kelinci

Hare (Rodensia seperti kelinci, ttp tidak membikin lubang)

Monyet

Gajah

Keledai

Anjing

Ikan mas

Serigala Tibet

Babi

Tikus

Hamster

Manusia

Domba

Sapi

Kuda

Ayam

Kupu-kupu
	8
16

15

24

36

38

40

44

46

48

56

62

78

104

36

38

42

44

46

54

60

64

78

380


Kromatin

Ada dua tipe khromatin yang dapat dibedakan yaitu:

Euchromatin, yang terdiri dari DNA yang aktive, yaitu DNA yang diekspreikan sebagai protein. Sedangkan Heterochromatin yang mengandung hampir semuanya bentuk DNA inaktive. Heterokhromatin berguna untuk mendukung fase pembentukan kromosom, dimana heterokromatin ini terdiri dari dua tipe yaitu

a) Constitutive heterochromatin, yang tidak pernah diekspresikan, ia berlokasi pada sekeliling sentromer dan biasanya mengandung sequens yang berulang,

b) Facultative heterochromatin, bentuk ini kadang diekspresikan.

Pada setiap periode awal waktu pembelahan sel (mitosis), pita kromatin akan mulai memadat (condensed). Mereka akan mulai menghentikan aktivitas fungsinya sebagai materi genetik dan menjadi bentuk yang kompak untuk ditransport.  Dua kromatid yang menyatu (pita kromatin yang memadat) menjadi terlihat sebagai bentuk kromosom yang bergandengan pada titik sentromer. Selama proses mitosis, mikrotubulus menarik sebagian kromatid, sehingga setiap sel yang dihasilkan menurunkan satu set kromatid. Sekali sel membelah, kromatid mengurai dan dapat berfungsi lagi sebagai kromatin. Selain penampilannya, kromosom terstruktur dengan baik, yaitu pada gen yang mempunyai fungsi yang mirip mengelompok sendiri dalam nukleus, walaupun mereka sebelumnya terletak jauh dari kromosom yang bersangkutan (Gambar 2.4). Lengan pendek dari kromosom (p), dapat dikembangkan dan diteliti dengan satelit kromosom yang mengandung kode untuk ribosoma (RNA).
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Gambar 2.4. Kromatin, kromatid dan kromosom, yang diwarnai dengan pewaraan prob kromosom


Pembelahan sel

Pembelahan sel terjadi dalam sel somatik dan sel germinal, dimana pembelahan sel somatic disebut mitosis dan pada sel germinal disebut meiosis. Pada proses mitosis, pembelahan sel ditujukan untuk pertumbuhan dan memperbaiki sel jaringan yang rusak, sedangkan pada meiosis ditujukan untuk proses reproduksi. 
Mitosis

Mitosis adalah proses pembelahan sel yang menghasilkan dua sel yang sama identik dengan sel induknya. Apabila sel induk haploid (N), maka sel yang dihasilkan juga haploid, bila sel induknya diploid maka sel yang dihasilkan adalah diploid (2N).
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Gambar 2.5. Proses terjadinya mitosis (1) Interfase, (2) Profase, (3) Metafase, (4) Anafase (5) Telofase 

(6)  G1 Interfase dan (7) G2 Interfase
Meiosis

Meiosis adalah pembelahan sel yang menghasilkan sel yang mempunyai setengah jumlah kromosom dari sel induknya, yaitu 2N(N.
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Gambar 2.6. Proses meiosis: (1) Profase I, (2) Pertukaran segmen diantara kromosom homolog, (3dan 4)Metafase I,  (5) Anafase I, (6) Telofase I, (7) Profase II, (8) Metafase II, (9) Anafase II, (10)Telofase II, (11) Sel daughter

Kromosom X
Seks kromosom XX adalah satu pasangan kromosom dari 23 kromosom homolog pada wanita. Kromosom X terdiri lebih dari 153 juta pasangan basa (dibangun dari material DNA), dan terdapat sekitar 5% dari total DNA pada sel yang dimiliki wanita, dan sekitar 2,5% pada pria. Setiap orang pada umumnya (secara normal)  mempunyai satu pasang seks kromosom dalam setiap selnya. Wanita mempunya dua kromosom X (XX), sedangkan pria hanya mempunyai satu kromosom X  dan satu kromosom Y (XY). Baik pria maupun wanita mengandung koromosom X dari ibunya, dan yang wanita juga mengandung kromosom X yang kedua dari ayahnya. Selama ayah mengandung kromosom X dari ibunya, seorang anak wanita akan mempunyai kromosom X dari neneknya, dan satu kromosom X dari ibunya. Karena banyak peneliti biologi molekuler melakukan penelitian dengan pendekatan yang berbeda-beda untuk mempridiksi jumlah gen pada setiap kromosom, menyebabkan perkiraan jumlah gen pada setiap kromosom sangat bervariasi. Jumlah gen pada kromosom X sekitar 2000 gen, sedangkan pada kromosom Y jumlah gennya hanya sekitar 78 gen, jumlah gen tersebut diluar jumlah total gen yang diperkirakan sekitar 20.000 sampai 25.000 gen dalam tubuh manusia. Kromosom X mengandung sekitar dua ribuan gen, tetapi hanya beberapa dari mereka langsung ada hubungannya dengan perbedaan jenis kelamin. Pada awal perkembangan embrio pada wanita, salah satu daru dua kromosom X secara acak dan permanen tidak aktif pada hampir semua sel somatik. Kejadian ini disebut “X-inactivation” atau “Lyonization”, dan membentuk apa yang disebut “Barr body”. X-inactivation tersebut menunjukkan bahwa wanita, seperti juga pada pria hanya mempunyai satu kopi kromosom X yang berfungsi/aktiv dalam setiap sel dalam tubuh (sel somatik).
Kromosom X adalah kromosom yang mengandung sangat sedikit daerah gen daripada kromosom lainnya. Di dalam kromosom X hanya mengandung segmen DNA yang berulang dan tidak terkode sebagai protein atau DNA tersebut boleh dibilang tidak diketahui fungsinya. Hanya sekitar 1,7% dari kromosom tersebut terkode beberapa protein yang berfungsi pada paling sedikit gen dan gen tersebut sangat pendek bila dibandingkan dengan kebanyakan gen lainnya. Diperkirakan hanya sekitar 10% dari gen kromosom X tersebut erat hubungannya dengan famili gen “CT”, dinamakan demikian karena kode tersebut merupakan penanda yang ditemukan dalam sel kanker (pada sel pasien Cancer) dan juga pada testis (T) pada orang sehat. Gen CT ini ditemukan pada kromosom X, diperkirakan sekitar 90% dari semua gen CT, terkode dalam genom manusia.
Kromosom X bentuknya lebih besar dan lebihaktive daerah euchromatinnya daripada pasangannya kromosom-Y. Walaupun dintara kromosom X dan Y mempunyai daerah yang homolog, pada kromosom Y lebih pendek. Karena pria hanya mempunyai satu kromosom X, maka pria cenderung lebih terkena efek bila kromosom Xnya mengandung gen yang menyebabkan penyakit genetik.
Kromosom Y

Pada manusia kromosom Y terdiri dar 58 juta pasangan basa yang dibangun dari materi DNA dan sekitar 0,38% dari total DNA sel. Kromosom Y mengandung 86 gen, yang terkode hanya 23 protein yang berbeda. Garis keturunan yang diturunkan dari kromosom Y disebut “Holandric traits”. Pada manusia kromosom Y tidak dapat berekombinasi dengan kromosom X, kecuali pada sebgian kecil dari daerah “pseudoautosimal” pada telomer (yang terdiri dari 5% dari panjang kromosom). Lokasi tersebut merupakan fargmen dari perkembangan homolog antara kromosom X dan Y. Fragmen kromosom Y yang tidak bergabung/berekombinasi tersebut dinamakan “NRY” “atau non-recombining chromosom Y”. Daerah tersebut dapat digunakan untuk melacak jejak garis keturunan dari pihak ayah (paternal).
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