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INTISARI 

INTISARI 

 Asma adalah penyakit inflamasi kronis saluran napas, di mana proses 

inflamasi ditandai dengan mengi, sesak napas, dada terasa berat dan batuk, terutama 

pada malam atau dini hari. Ada banyak faktor yang mempengaruhi kejadian pada 

asma, salah satunya adalah faktor genetik. Secara umum, faktor genetik dapat 

memberikan kita informasi terkait mekanisme molekuler yang berisiko terhadap 

patogenesis asma. Penelitian ini bertujuan untuk mengidentifikasi jenis variasi gen 

dan jaringan yang berpengaruh terhadap penyakit asma, selain itu juga penelitian 

ini untuk mengetahui distribusi frekuensi alel dengan menggunakan beberapa 

database genomik.  

 Metode yang digunakan pada penelitian ini adalah integrasi genomik dengan 

memanfaatkan sumber data sekunder. Peneliti menggunakan database genomik 

yang dapat   yaitu Genome-wide association studies (GWAS) catalog, Haploreg 

v4.1, Genotype Tissue Expression (GTEx Portal), dan Ensembl Genome Browser 

untuk menentukan variasi gen dan profil ekspresi gen pada penyakit asma. Kata 

kunci yang digunakan dalam database yaitu “Asma”. Dalam penelitian ini kriteria 

inklusi SNP dari penyakit asma ditetapkan dengan SNP missense dengan p-value < 

10-8 dan odd ratio > 1. 

 Penelitian ini mendapatkan 8 SNP yaitu rs62623446, rs2066844, rs5743618, 

rs34173062, rs11539209, rs2305479, rs2228552, dan rs20541 masing-masing 

mengkodekan gen TESPA1, NOD2, TLR1, SHARPIN, ZDHHC2, GSDMB, 

COL16A1, dan IL13 memiliki bentuk mutasi missense. Variasi gen yang didapatkan 

memiliki ekspresi di jaringan otak, adiposa, jantung, paru-paru, kulit, dan ovarium. 

 Jaringan yang paling tinggi ekspresinya di paru-paru adalah TLR1 dan IL13. 

Distribusi frekuensi alel dari semua SNP paling tinggi ada di populasi Eropa. 

Sehingga populasi Eropa menjadi populasi yang relatif rentan terhadap asma. Gen 

IL13 merupakan gen yang druggable sehingga menjadi target obat yang potensial 

untuk penyakit asma.   
    

 

Kata kunci: Asma, Gen, Single Nucleotide Polymorphism, GWAS Catalog 
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ABSTRACT 

ABSTRACT 

Asthma is a chronic inflammatory disease of the airways, where the 

inflammatory process is characterized by wheezing, shortness of breath, chest 

heaviness and coughing, especially at night or early in the morning. There are many 

factors that influence the incidence of asthma, one of which is genetic. In general, 

genetic factors can provide us with information related to molecular mechanisms 

that are at risk for asthma pathogenesis. This study aims to identify the types of 

gene and tissue variations that affect asthma, as well as to determine the 

distribution of allele frequencies using several genomic databases.  

The method used in this research is genomic integration by utilizing 

secondary data sources. Researchers use genomic databases that can be Genome-

wide association studies (GWAS) catalog, Haploreg v4.1, Genotype Tissue 

Expression (GTEx Portal), and Ensembl Genome Browser to determine gene 

variation and gene expression profiles in asthma disease. The keyword used in the 

database is "Asthma". In this study, the inclusion criteria for SNPs from asthma 

disease were set with missense SNPs with p-value < 10-8 and odd ratio > 1. 

This study found 8 SNPs namely rs62623446, rs2066844, rs5743618, 

rs34173062, rs11539209, rs2305479, rs2228552, and rs20541 each encoding 

TESPA1, NOD2, TLR1, SHARPIN, ZDHHC2, GSDMB, COL16A1, and IL13 genes 

have missense mutations. The obtained gene variations have expression in brain, 

adipose, heart, lung, skin, and ovary tissues. 

The most highly expressed tissues in the lung were TLR1 and IL13. The 

allele frequency distribution of all SNPs was highest in the European population. 

Therefore, European populations are relatively susceptible to asthma. The IL13 

gene is a druggable gene, making it a potential drug target for asthma. 

 

Keywords: Asthma, Genes, Single Nucleotide Polymorphism, GWAS Catalog 

 

 

 

 

 

 


