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A. Kompetensi Dasar 

1. Mampu menjelaskan perbedaan mendasar berbagai penyakit genetic  

2. Mampu menjelaskan penyebab penyakit genetik 

3. Mampu menjelaskan cara analisis penyakit genetic kelainan kromosom 

dan mutasi DNA 

 

B. Kemampuan Akhir Yang diharapkan  

1. Mahasiswa mampu mengaitkan terjadi penyakit genetic dengan factor gizi 

makanan yang dikonsumsi  

2. Mahasiswa mampu mengaplikan ilmu gizi bagi mutu materi genetic  

 

C. Topik Perkuliahan  

 

1. Pendahuluan 
 

Pengertian penyakit genetika adalah adanya kelainan genetik akibat adanya satu atau 

lebih materi gen yang menyebabkan sebuah kondisi kelianan fenotipe secara klinis. 

Penyakit genetic bisa karena adanya:  

 Kelainan pada jumlah kromosom seperti sindrom Down memiliki jumlah kromosom 
47 karena adanya kelebihan satu kromosom pada kromosom ke 21) atau sindrom 
Klinefelter, kelainan pada kelebihan kromosom X pada seorang pria 

 Terjadinya mutasi gen yang jumlahnya lebih dari satu pasang basa, sehingga 
terjadi kelainan pada asam amino yang menyebabkan kelainan pada ekspresi 
genetik. 

Kelainan materi gen ini dapat diturunkan diturunkan dari orang tua kepada anak-
anaknya. Dalam kasus ini, penyakit genetik juga dikenal dengan istilah penyakit 
keturunan. Penyakit genetic ini dapat diturunkan dari orang tua yang mengalami 
kelainan gen dan terjadi ketika gen yang rusak tersebut merupakan gen yang dominan. 

Sekarang ini ada sekitar 4.000 penyakit genetik yang sudah diidentifikasi. 

Kebanyakan penyakit genetik adalah langka dengan hanya terjadi pada 1 individu dari 

sekitar ribuan atau bahkan jutaan individu.  
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Gambar 1. Contoh kasus penurunan kelainan genetika pada pederita haemophilia  

 

2. Materi Genetik  

Materi genetic terdiri atas basa DNA yang akan dirtranskripsikan menjadi asam 
amino dan potein. Molekul DNA terdapat dalam benang kromatin yang akan menebal 
dan berpasangan menjadi kromosom.  

 

Gambar 2. Morfologi dan struktur kromosom 

Kromosom pada manusia berpasangan sebanyak 23 pasang kromosom atau 46 
kromosom, terdiri dari 23 pasang kromosom autosom dan satu pasang kromosom 
gonosom (kromosom seks) yaitu dari dua jenis X dan Y, pada laki – laki kromosom 
seksnya adalah XY sedangkan pada wanita kromosom seksnya adalah XX. Terlihat 
satu pasang kromosom saja telah menentukan perbedaan yang cukup mencolok. 

https://3.bp.blogspot.com/-hpgsxUUQDWk/WMAh52akhjI/AAAAAAAABSo/8B8PS12Xat09P1EPKhhBliEkk3ttVDpFQCLcB/s1600/1.png
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Begitu pentingnya kromosom ini dapat dijadikan sebagai sebagai penanda informasi, 
identitas, dan faktor yang mempengaruhi pertumbuhan dan perkembangan manusia. 

 

 

Gambar 3. Kariotipe kromosom manusia, 22 pasang kromosom autosom dan 1 
pasang kromosom gonosom (XX atau XY) 

3. Metoda deteksi kelainan genetik 

Saat ini, semakin banyak bermunculan kelainan genetic yang terjadi akibat 
perubahan lingkungan, gaya hidup, yang menyebabkan terjadinya kelainan 
kromosom atau mutase genetic. Semakin banyak terjadinya kelainan genetic ini 
semakin banyak dilakukan penelitian untuk mendeteksi kelainan yangterjadi 
sehinngga diharapkan dapat ditemukan terapi yang tepat untuk menanganinya.  

Untuk deteksi kelainan kromosom dilakukan metoda karyotype kromosom 
sehinngga akan mudah terdeteksi adanya kelainan jumlah, struktur dan morfologi 
kromosom. Karyotipe kromosom akan mudah dianalisis melalui sampel darah 
penderita. Prinsip analisis karyotype kromosom adalah melihat susunan kromosom 
dari inti sel darah putih yang sedang membelah, sehingga pada saat fase metaphase 
mitosis sel, jumlah kromosom dapat dihittng dan diamati.  
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Gambar 4. Kromosom dari inti sel darah putih yang dikultur dan dihentikan 
pembelahaan sehingga kromosom mudah dihitung 

Sedangkan untuk detekasi mutase gen dapat diidentifikasikan melalui teknik 
PCR dan elektroforesis. Sel yang akan diperiksa, dilakukan analisis isolasi DNA 
kemudian ditempeli gen yang akan diperiksa melalui teknik Polymerase Chain 
Reaction atau perbanyakan rantai basa DNA, dan dianalisis melalui teknik 
elektroforesis untuk melihat ada tidaknya pita DNA. Jika gen mengalami mutase, 
maka pita DNA tidak akan terbentuk, sedangkan jika tidak ada mutase gen maka pita 
DNA terbentuk.  

 

Gambar 5 Elektroforesis pita DNA, kolom 1 sebagai marker pita DNA, kolom 
2,3,5 dan 6 terjadi mutase DNA sehingga pita DNA tidak terbentuk, kolom 4 dan 7 

terdapat pita DNA 

https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiaq_Hm49reAhUiTI8KHREHCNIQjRx6BAgBEAU&url=http://docplayer.info/47556366-Genetika-klinik-i-genetic-transformation.html&psig=AOvVaw3a4V4QlKDNFqasjUxxsjjb&ust=1542521786471102
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjV7_qB5treAhWCinAKHX7qB2kQjRx6BAgBEAU&url=https://www.researchgate.net/figure/Gel-elektroforesis-of-purified-platelet-on-Sepharose-4B-column-1-Leader-of-Molecular_fig1_304674364&psig=AOvVaw0c_FZtdxeZeW0ESimqG5Dd&ust=1542522317559445


5 
 

4. Kelainan Kromosom  

Kelainan pada kromosom baik secara struktur, jumlah dan morfologi dapat 
menyebabkan terjadinya kelainan fenotipe penderita. Beberapa jenis jenis kelainan 
kromosom berdasarkan letak kelainan adalah :  

 Alel Resesif tertaut Kromosom Sex “X” 

 Alel Resesif tertaut Kromosom Sex “Y” 

 Aberasi kromosom 

Kelainan kromosom dapat terjadi akibat adanya perubahan dalam hal jumlah 
dan ukuran dari kromosom tersebut. Perubahan ini dapat menyebabkan perubahan 
ciri secara turun – temurun (diwariskan) pada keturunan selanjutnya yang mengalami 
aberasi kromosom. Beberapa kelainan tersebut antara lain :  

Sindrom Jacobs 
Penderita mempunyai 44 Autosom dan 3 kromosom seks (XYY). Kelainan ini 
mengakibatkan penderita memiliki ciri ciri bertubuh normal, berperawakan tinggi, 
antisosial, perilaku kasar dan agresif, berwatak criminal, dan tingkat kecerdasan IQ 
dibawah normal. 

 

Gambar 6. Penderita sindrom Jacobs dan karyotype kromosom penderita sindrom 
Jacobs 

Sindrom Down 
Penderita mengalaim kelebihan satu autosom pada kromosom nomor 21, dapat terjadi 
pada pria maupun wanita. Kelainan ini memiliki ciri ciri wajah yang khas, di mana 
wajah lebar, mata sipit miring ke samping, gigi kecil dan jarang, bibir tebal, lidah besar 
dan cenderung menjulur, liur selalu menetes, kemudian jari pendek dan gemuk 
terutama kelingking, telapak tangan tebal, IQ rendah dan umumnya infertile.  

https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjcmc2O9treAhUKqY8KHYS8CfwQjRx6BAgBEAU&url=https://www.slideshare.net/umbaramihardja/mutasi-kromosom-materi-kelas-xii-sma&psig=AOvVaw0KLKrDpVXXpC_4A7ILaOL2&ust=1542526753211476
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Gambar 7. Penderita Sindroma Down dan karyotype kromosom sinddroma down 

Sindrom Klinefelter 
Penderita seorang pria yang memiliki 44 autosom dan 3 kromosom seks (XXY). 
Penderita pada pria dengan ciri ciri bersifat kewanitaan, dada sempit, pinggul lebar, 
rambut badan tidak tumbuh, tubuhnya cenderung tinggi, alat reproduksi pria yang 
tidak berkembang, mental terbelakang. Kelainan ini dapat terdeteksi sejak masih bayi 
atau balita, umumnya gejala awalnya adalah adanya gangguan dalam berbahasa. 

 

Gambar 8 Penderita sindroma klinefelter dan karyotype kromosom penderita klinfelter 

 

https://dosenbiologi.com/manusia/alat-reproduksi-pria
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjj6K7Q9treAhUHM48KHbwsA5kQjRx6BAgBEAU&url=http://selaarini.blogspot.com/2015/10/autisme-dan-sindrom-down-itu-berbeda.html&psig=AOvVaw3HiO_Qxu2l1BlWmmJy5eyP&ust=1542526892041725
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiT9ZCX-NreAhXJfSsKHdbUARMQjRx6BAgBEAU&url=http://newmedicalstudents.blogspot.com/2012/08/sindroma-klinefelter.html&psig=AOvVaw0hvARblYT3Psp5GKQqrVp_&ust=1542527232864448
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Sindrom Edward 

Penderita mengalami trisomi atau kelebihan satu autosom nomor 18. Penderita 
memiliki ciri ciri kelainan pada telinga dan rahang bawah yang kedudukannya lebih 
rendah, mulut kecil, tulang dada pendek, mental terbelakang dan biasanya hanya 
mencapai umur 6 bulan saja. 

 
 

Gambar 9. Penderita Sindrom Edward dan kelainan kromosom yang terjadi 
 
Sindrom Turner 
Penderita memiliki 44 autosom dan hanya satu kromosom kelamin yaitu X. Penderita 
ini dialami oleh wanita dengan ciri ciri alat reproduksi wanita yang tidak berkembang, 
kedua puting payudara berjarak jauh, payudara tidak berkembang, badan cenderung 
pendek, leher pendek, dada lebar, memiliki gelambir pada leher dan mengalami 
ketebelakangan mental. 

 

Gambar 10. Penderita Sindrom Turner dan kelainan kromosom yang terjadi 

https://dosenbiologi.com/manusia/alat-reproduksi-wanita
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwir163Q-NreAhXGu48KHWFEBEYQjRx6BAgBEAU&url=https://www.slideshare.net/umbaramihardja/mutasi-kromosom-materi-kelas-xii-sma&psig=AOvVaw24ravY0SjGaPR9TmSk0555&ust=1542527427557345
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiGzdbg-dreAhUYSY8KHZKlA78QjRx6BAgBEAU&url=https://biologigonz.blogspot.com/2015/11/syndrome-manusia.html&psig=AOvVaw2OFSZy4nPQn6o0c5CknvTF&ust=1542527702978492


8 
 

Sindrom Patau 

Penderita memiliki 45 autosom, sehingga bisa disebut trisomi. Trisomi ini terjadi pada 

kromosom nomor 13, 14 atau 15. Ciri ciri penderita yaitu kepala kecil, mata kecil, 

sumbing celah langit, tuli, polidaktil, mengalami kelainan otak, ginjal dan jantung, dan 

memiliki keterbelakangan mental. 

 

  

Gambar 11. Penderita Sindrom Patau dan kelainan kromosom yang terjadi 

Sindrom Cri du chat 

Penderita mengalami kehilangan kromosom pada nomor 5, hal ini mengakibatkan 

penderita memiliki kepala kecil, dengan penampakan wajah yang tidak biasa, dan 

memiliki tangisan yang khas seperti suara kucing. Penderita umumnya meninggal saat 

masih bayi atau balita. 

 
Gambar 12. Penderita Sindrom Cri du chat dan kelainan kromosom yang terjadi 

https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwj2vsOQ-treAhXWXSsKHRNvBfQQjRx6BAgBEAU&url=https://biologigonz.blogspot.com/2015/11/syndrome-manusia.html&psig=AOvVaw1gppd_pw46BrHrtP5dhLzF&ust=1542527834197342
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjzxqLF-treAhUE5o8KHQfOByEQjRx6BAgBEAU&url=http://oishasan.blogspot.com/2015/02/tangisan-kucing-hati-hati.html&psig=AOvVaw2KThhnpcTKWFvzU-io_4MV&ust=1542527940843104
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Sindrom Fragile X 
Kelainan berupa keterbelakangan mental yang umum terjadi. Hal ini karena bagian 
kromoson X yang mengalami pelekukan di bagian ujung lengan kromosom. 

Sindrom Lesch-Nyhan 
Kelainan ini muncul akibat adanya pembentukan purin yang berlebih. Sehingga 
memperlihatakan perilaku yang abnormal, seperti kejang otak saat menggerakkan 
kaki dan atau jari jari tangan, ketebelakangan mental, sering menggigit jari jari tangan 
dan jaringan bibir. Penderita yang telah dilaporkan adalah pria di bawah umur 10 
tahun. Hal ini terjadi sebagai akibat adanya gen resesif pada kromosom X. 

 

5. Kelainan genetika akibat mutase gen  

1. Anemia sel sabit 
Penderita mengalami mutase pada gen penghasil hemoglobin, adanya substitusi 
suatu asam amino tunggal sehingga memiliki kelainan pada bentuk sel darah merah. 
Saat kandungan oksigen dalam tubuh rendah, maka hemoglobin sel sabit akan 
mengubah bentuk sel darah merah menjadi bentuk sabit seperti huruf C. 

Sel darah merah sabit ini dalam mengedarkan oksigen dapat tersangkut pada 
pembuluh darah akibat bentuknya yang tidak proporsional seperti sel darah merah 
normal. Hal ini mengakibatkan penderita mengalami infeksi, pendarahan dan 
kerusakan organ tubuh seperti pada penyempitan aorta dan terganggunya fungsi 
katup jantung. 

 

Gambar 13. Sel darah merah sabit pada penderita anemia 

2. Fibrosis Kistik 
Penyakit fibrosis kistik disebabkan oleh mutase gen penghasil protein yang membantu 
transport ion klorida melalui membran plasma. Sehingga dihasilkan banyak lendir 
yang memengaruhi pankreas, saluran pernapasan, kelenjar keringat dan lain lain. 

https://dosenbiologi.com/manusia/aorta
https://dosenbiologi.com/manusia/fungsi-katup-jantung
https://dosenbiologi.com/manusia/fungsi-katup-jantung
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiTwuGl_NreAhULu48KHQ5YB3gQjRx6BAgBEAU&url=https://biologipunyarova.wordpress.com/2011/06/01/anemia-sel-sabit/&psig=AOvVaw3eBKAipGK3UIR3cvUyHUQn&ust=1542528416033935
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Gambar 14. Kelainan pada saluran nafas penderita fibrosis kistik 

 

3. Galaktosemia 
Penderita galaktosemia mengalami mutase gen penghasil enzim laktose sehingga 
tidak dapat memecah laktosa yang mengandung galaktosa pada susu. Tingkat 
galaktosa yang tinggi pada darah mengakibatkan kerusakan mata, hati, dan otak. 
Adapun gejala Galaktosemia adalah malnutrisi, diare dan muntah-muntah. Gejala ini 
dapat terdeteksi dengan melakukan tes urin. Gejala penyakit inipun dapat dihindari 
dengan diet bebas laktosa. 

 

Gambar 15. Beberapa kerusakan pada organ akibat galaktosemia tingkat tinggi 
pada bayi 

4. Albino 
Penderita albino mengalami mutase pada gen enzim yang dapat merubah asam 
amino tirosin menjadi beta-3,4-dihidroksipheylalanin untuk selanjutnya diubah 
menjadi pigmen melanin penghasil pigmen kulit. Sehingga penderita albino 
mengalami kelainan berupa kulit yang tidak berpigmen.  

https://bimaariotejo.wordpress.com/2009/06/09/fibrosis-kistik/
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjW36G9hdveAhWDYysKHeyIAp0QjRx6BAgBEAU&url=https://simomot.com/2016/03/13/gejala-galaktosemia-pada-bayi-dan-kapan-saatnya-ibu-harus-waspada/&psig=AOvVaw1jEQ36gltX3kxcTAjekmTs&ust=1542530880198257
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Gambar 16. Penderita albino, mengalami kekurangan pigmen pada kulit, mata, 
rambut 

5. Fenilketonuria 
Penderita fenilketonuria mengalami mutase gen enzim untuk metabolism fenilalanin. 
Sehingga penderita fenilalanin tidak dapat diubah menjadi fenil piruvat dan tirosin 
yang akan dibuang keluar tubuh.  Akibatnya dalam tubuh fenilalanin menumpuk dalam 
darah dan terbuang melalui urin, sehingga mengakibatkan keterbelakangan mental, 
rambut putih, mata kebiruan  (kekurangan melanin), bentuk tubuh khas (seperti 
psychotic), dan gerakan tersentak. Pada penderita bayi mengakibatkan kerusakan 
otak dan mengalami permasalahan kejiwaan setelah berumur 6 tahun sebagai akibat 
banyaknya kadar fenilalanin dalam darah. 

 

Gambar 17. Penderita Fenilketonuria 

6. Thalassemia 
Penyakit thalassemia terjadi karena adanya mutase pada gen penghasil rantai  globin 
α dan gen globin β, sehingga penderita akan kekurangan rantai hemoglobin dan 
akibatnya kekurangan oksigen yang hanya mampu diikat oleh rantai globin. Penyakit 
inimenyebabkan pelebaran tulang muka, karena tulang pipih dipaksa memproduksi 
sel darah merah, secara berkala penderita harus mengalami transfuse darah merah. 
Pada kondisi yang tidak parah mempunyai gejala pembengkakan limpa dan pada 
kondisi yang parah dapat menyebabkan kematian. 

https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwj88Jr9hdveAhUZR48KHf_6BOAQjRx6BAgBEAU&url=https://www.pinterest.com/pin/183873597266809505/&psig=AOvVaw1xZByCEwM706VIto9z-mZ5&ust=1542531014507292
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwi-1Lr5iNveAhXNfSsKHdm-C_QQjRx6BAgBEAU&url=http://www.pengertianilmu.com/2015/07/pengertian-fenilketonuria.html&psig=AOvVaw2uam53UcwidCKpFrH2xKEE&ust=1542531806528847
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Gambar 18. Penderita thalassemia 

9. Huntington 
Penyakit huntington terjadi karena adanya mutase gen huntingtin yang menyebabkan 
degenerasi sistem saraf yang cepat dan tidak dapat kembali. Hal ini dicirikan dengan 
adanya gerakan abnormal yang lama kelamaan akan memengaruhi kinerja otak, 
fungsi kelenjar tiroid yang tidak baik berupa kecemasan yang berlebihan dan dalam 
kondisi yang parah penderita tidak dapat melakukan aktifitas, kemudian mulai terjadi 
keterbelakangan mental, kehilangan ingatan dan kemampuan untuk berpikir rasional. 

10. Polidaktil 
Penderita polidaktili mengalami mutase yang menyebabkan pertumbuhan jari tangan 
atau kaki yang berlebihan. Ciri cirinya berupa terdapatnya jari tambahan pada satu 
atau kedua tangan atau kaki. Tempat jari tambahan itu berbeda beda, ada yang 
terdapat dekat ibu jari dan adapula yang berada pada jari kelingking. 

 

Gambar 20. Ppolydactyli pada jari tangan  

5. Mutasi gen pada kromosom X 

Hemofilia 
Penderita hemophilia mengalami  mutasi gen faktor VIII atau faktor IX sehingga terjadi 
gangguan koagulasi herediter. Kedua gen tersebut terletak pada kromosom X, 
sehingga termasuk penyakit resesif X, yang terjadi karena tidak adanya protein 

https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwiFjs3iidveAhWMWX0KHYsJDJMQjRx6BAgBEAU&url=http://www.erwinedwar.com/2017/12/penyakit-thalasemia.html&psig=AOvVaw2zwyJmvvICGgDIbbmXemfv&ust=1542532032329466
https://www.google.com/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=2ahUKEwjq0p3fi9veAhXWR30KHdCvB8QQjRx6BAgBEAU&url=https://en.wikipedia.org/wiki/File:Polydactyl.jpg&psig=AOvVaw2oaImWt-78VsZ63Jhv6yiK&ust=1542532556548100
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tertentu yang terbentuk yaitu tromboplastin yang diperlukan untuk penggumpalan 
darah saat terjadi luka dan kalaupun ada, kadarnya rendah sekali. Sehingga penderita 
penyakit ini jika mengalami luka, darah baru akan membeku 50 menit sampai 2 jam, 
sehingga kecenderungan akan mengakibatkan pendarahan fatal.  

Buta Warna 
Penderita buta warna mutase pada gen penghasil reseptor yang dapat mendeteksi 
cahaya pada panjang gelombang hijau atau merah, sehingga memilik gejala tidak 
dapat membedakan warna terutama warna hijau dan merah atau semua warna Hal 
ini disebabkan oleh gen resesif c (color blind) yang terdapat pada kromosom X. Pada 
wanita penderita memiliki genotip homozigot resesif yaitu cc, dan normal pada genotip 
CC dan Cc. Sedangkan pada pria hanya mempunyai sebuah kromosom X sehingga 
hanya dapat normal XY atau buta warna XcY. 

Distrofi Otot 
Kelainan ini terjadi karena mutase gen penghasil protein distrofin, yang terletak pada 
lokus yang spesifik pada kromosom X.sehingga makin melemahnya otot otot dan 
hilangnya koordinasi.  

6. Mutasi gen pada Kromosom Sex “Y” 

Hipertrikosis 
Kelainan berupa tumbuhnya rambut pada bagian bagian seperti di tepi daun telinga, 
Hal ini umumnya terjadi pada pria yang memiliki genotip resesif (h). 

Weebed Toes 
Kelainan yang disebabkan gen resesif wt, ditandai dengan tumbuh kulit di antara 
tanagan dan kaki, mirip dengan kaki katak dan bebek. 

Histrizgravier 
Kelainan yang disebabkan gen resesif hg, menyebabkan folikel rambut menjadi 
abnormal di mana ciri cirinya berupa pertumbuhan rambut yang panjang dan kaku di 
seluruh permukaan tubuh dan tampak seperi hewan landak. 
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