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INTISARI 

 

Kanker payudara adalah penyakit yang secara global menjadi penyebab 

kematian akibat kanker pada wanita. Salah satu faktor resiko dari penyakit kanker 

payudara adalah faktor genetik. Penemuan dan pelaporan jenis variasi gen spesifik 

SNPs dengan bentuk mutasi missense pada kanker payudara akan bermanfaat 

terhadap pengembangan dan penemuan obat baru melalui biomarker yang 

diperoleh. Sehingga, peneliti tertarik untuk mengidentifikasi jenis variasi gen 

yang berisiko terhadap kanker payudara dengan pemanfaatan database genomik.  

Metode yang digunakan dalam penelitian adalah non eksperimental 

dengan memanfaatkan sumber data sekunder. Database genomik yang diakses 

dalam penelitian ini meliputi; Genome Wide Association Studies (GWAS) 

Catalog, HaploReg v4.2, Genotype Tissue Expression (GTEx) Portal, dan 

Ensembl Genome Browser.  

SNP (Singel Nucleotide Polymorphism) terkait kanker payudara diperoleh 

melalui database GWAS catalog sebanyak 2728 SNP kemudian difilter dengan 

kriteria Odds Ratio > 1 dan P-value < 5 x 10-8 diperoleh 762 SNP (diakses pada 

7/3/2024). Kemudian SNP diolah menggunakan HaploReg v4.2 diperoleh 10 SNP 

yang missense (diakses pada 9/3/2024). Ekspresi gen pada jaringan susu dan 

jaringan lain yang mungkin berpengaruh dilihat menggunakan GTEx Portal 

(diakses pada 13/03/2024) dan persebaran alel pada populasi dunia dilihat pada 

Ensembl (diakses 18/03/2024).  

Terdapat 10 lokasi alel yang missense yaitu rs3184504 (SH2B3), 

rs3206824 (DKK3), rs16991615 (MCM8), rs6929137 (CCDC170), rs35383942 

(PHLDA3), rs6964587 (AKAP9), rs1053338 (ATXN7), rs17879961 (CHEK2), 

rs2363956 (ANKLE1), rs11552449 (DCLRE1B). Varian gen yang paling tinggi 

ekspresinya di jaringan susu adalah gen PHLDA3 dan DKK3. Populasi beserta 

SNP diperkirakan paling rentan pada Afrika, Asia Timur dan Asia Selatan adalah 

rs3184504 (Alel C) serta pada Amerika dan Eropa adalah rs3206824 (Alel C). 

Diharapkan variasi gen tersebut dapat menjadi biomarker untuk mendeteksi risiko 

Kanker Payudara serta membantu dalam personalized medicine yaitu pendekatan 

yang menyesuaikan terapi obat dengan karakteristik genetik individu pasien 

Kanker Payudara. 

 

Kata Kunci: Kanker Payudara, gen, genomik, SNP, variasi gen. 
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ABSTRACT 

 

Breast cancer is a disease that globally is the cause of cancer deaths in 

women. One of the risk factors for breast cancer is genetic factors. The discovery 

and reporting of specific gene variations of SNPs with missense mutations in 

breast cancer will be useful for the development and discovery of new drugs 

through the biomarkers obtained. So, researchers are interested in identifying the 

types of gene variations that are at risk for breast cancer by using a genomic 

database.  

The method used in the research is non-experimental by utilizing 

secondary data sources. Genomic databases accessed in this study include; 

Genome Wide Association Studies (GWAS) Catalog, HaploReg v4.2, Genotype 

Tissue Expression (GTEx) Portal, and Ensembl Genome Browser.  

SNP (Single Nucleotide Polymorphism) related to breast cancer was 

obtained through the GWAS catalog database of 2728 SNPs then filtered using the 

criteria of Odds Ratio > 1 and P-value < 5 x 10-8 to obtain 762 SNPs (accessed 

on 7/3/2024). Then the SNPs were processed using HaploReg v4.2 to obtain 10 

missense SNPs (accessed on 9/3/2024). Gene expression in mammary tissue and 

other tissues that may have an influence is seen using the GTEx Portal (accessed 

on 13/03/2024) and the distribution of alleles in the world population is seen on 

Ensembl (accessed 18/03/2024).  

There are 10 missense allele locations, namely rs3184504 (SH2B3), 

rs3206824 (DKK3), rs16991615 (MCM8), rs6929137 (CCDC170), rs35383942 

(PHLDA3), rs6964587 (AKAP9), rs1053338 (ATXN7), rs17879 961 (CHEK2), 

rs2363956 (ANKLE1), rs11552449 (DCLRE1B). The gene variants with the 

highest expression in mammary tissue are the PHLDA3 and DKK3 genes. The 

population and SNP estimated to be most susceptible in Africa, East Asia and 

South Asia is rs3184504 (Allele C) and in America and Europe it is rs3206824 

(Allele C). It is hoped that these gene variations can become biomarkers to detect 

the risk of breast cancer and help in personalized medicine, namely an approach 

that adapts drug therapy to the individual genetic characteristics of breast cancer 

patients.  

 

Keywords: Breast cancer, genes, genomics, SNP, gene variations. 


