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Abstrak 

 
Latar Belakang: Alergi merupakan respons imun yang abnormal atau berlebihan terhadap alergen yang melibatkan interaksi 
kompleks antara faktor genetik dan lingkungan. Identifikasi variasi genetik yang berkontribusi terhadap kerentanan alergi 
menjadi penting untuk memahami mekanisme molekuler penyakit serta mendukung pengembangan biomarker dan terapi 
lebih personal. Tujuan: Penelitian ini bertujuan untuk mengidentifikasi variasi genetik serta profil ekspresi gen yang 
berperan dalam penyakit alergi menggunakan pendekatan bioinformatika. Metode Penelitian: Penelitian dilakukan dengan 
pendekatan bioinformatika menggunakan database GWAS Catalog, HaploReg v4.2, SNPnexus, GTEx Portal, dan Ensembl 
Genome Browser. Hasil: Sebanyak 18 SNP varian missense teridentifikasi berhubungan dengan penyakit alergi. Tiga SNP, 

yaitu rs1805009 (MC1R), rs183884396 (TESPA1), dan rs59039403 (NLRP10) menunjukkan skor prediksi tertinggi (1,000), 
sehingga diperkirakan memiliki dampak biologis paling signifikan. Analisis ekspresi gen menunjukkan ekspresi dominan 
pada jaringan whole blood, EBV-transformed lymphocytes, serta jaringan kulit (skin–sun exposed). Kesimpulan: SNP varian 
missense yang teridentifikasi berpotensi berkontribusi terhadap patogenesis alergi dan dapat menjadi dasar pengembangan 
biomarker genetik serta pendekatan terapi yang lebih personal.  
 

Kata kunci: Penyakit Alergi; Single-Nucleotide Polymorphisms (SNP); Ekspresi Gen; Bioinformatika 

 

Abstract 

 
Background: Allergy is an abnormal or excessive immune response to allergens involving complex interactions between 
genetic and environmental factors. Identification of genetic variations contributing to allergy susceptibility is important to 
understand molecular mechanisms and support the development of personalized biomarkers and therapies. Objective: This 
study aimed to identify genetic variations and gene expression profiles associated with allergic diseases using a 
bioinformatics approach. Research Methods: The study was conducted using a bioinformatics approach by analyzing data 
from GWAS Catalog, HaploReg v4.2, SNPnexus, GTEx Portal, and Ensembl Genome Browser. Results: A total of 18 
missense single-nucleotide polymorphism variants are associated with allergic diseases. Three variants, namely rs1805009 
(MC1R), rs183884396 (TESPA1), and rs59039403 (NLRP10), show the highest prediction score (1.000), indicating the most 

significant biological impact. Gene expression analysis shows dominant expression in whole blood, EBV-transformed 
lymphocytes, and skin (sun-exposed). Conclusion: The identified missense variants potentially contribute to the pathogenesis 
of allergic diseases and may serve as a basis for the development of genetic biomarkers and personalized therapeutic 
approaches. 
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1. PENDAHULUAN 

Alergi merupakan respons imun yang abnormal atau berlebihan terhadap alergen, yang melibatkan berbagai 

mekanisme hipersensitivitas, baik yang dimediasi oleh antibodi, sel imun, jaringan maupun jalur metabolik [1]. 

Kondisi ini mencakup berbagai manifestasi klinis, seperti rinitis alergi, alergi makanan, dermatitis atopik, asma, 

alergi obat, serta reaksi alergi terhadap serangga, dan pada kasus tertentu dapat berkembang menjadi anafilaksis 

[2]. Etiologi penyakit alergi bersifat multifaktorial dan dipengaruhi oleh interaksi antara faktor genetik dan 

lingkungan. Alergen lingkungan berperan sebagai pemicu hipersensitivitas, sedangkan munculnya respons klinis 

ditentukan oleh kerentanan individu. Faktor genetik menjadi dasar kerentanan tersebut, yang tercermin dari 

kecenderungan alergi bersifat herediter dan dapat muncul dengan manifestasi yang lebih berat pada keturunan. 

Oleh karena itu, identifikasi faktor risiko alergi penting untuk memahami mekanisme patogenesis penyakit serta 

menentukan kelompok individu yang berisiko [3]. 

 

Secara patofisiologis, respons alergi umumnya dimediasi oleh reaksi hipersensitivitas tipe I, yang ditandai 

dengan produksi imunoglobulin E (IgE) spesifik terhadap alergen. Aktivasi sistem imun adaptif, termasuk 

proliferasi limfosit dan produksi imunoglobulin, berperan penting dalam regulasi respon imun terhadap antigen 

[4]. Paparan ulang alergen akan memicu aktivasi sel mastosit dan basofil melalui ikatan IgE pada reseptor FcεRI, 

sehingga menyebabkan pelepasan mediator inflamasi seperti histamin, leukotrien, dan sitokin yang menimbulkan 

gejala klinis alergi. Selain mekanisme yang dimediasi IgE, jalur imun lain yang melibatkan sel T, imunoglobulin 

non-IgE, serta mekanisme imun bawaan juga berperan dalam patogenesis berbagai manifestasi penyakit alergi 

[2]. Dalam proses tersebut, sitokin seperti interleukin berperan sebagai mediator penting dalam regulasi respon 

imun, termasuk dalam aktivasi dan proliferasi sel imun adaptif [5]. 

 

Meskipun peran faktor genetik dalam penyakit alergi telah diketahui secara luas, mekanisme molekuler yang 

mendasari kerentanan individu terhadap alergi masih belum sepenuhnya dipahami. Hingga saat ini, belum 

tersedia biomarker genetik yang dapat digunakan secara luas untuk memprediksi risiko terjadinya alergi maupun 

untuk menjelaskan variasi manifestasi klinis dan perbedaan respons terapi antar individu. Kompleksitas jalur 

imunologis serta heterogenitas fenotipe penyakit alergi menunjukkan adanya kesenjangan pengetahuan yang 

memerlukan pendekatan molekuler yang lebih komprehensif untuk mengungkap dasar biologis penyakit ini. 

 

Perkembangan metode komputasi dalam penelitian farmasi telah memungkinkan analisis molekuler dan 

eksplorasi target biologis secara lebih efisien melalui pendekatan in silico, termasuk dalam analisis data genomik 

[6]. Seiring dengan kemajuan teknologi genomik, Genome-Wide Association Studies (GWAS) memungkinkan 

identifikasi variasi genetik pada penyakit alergi dalam skala genom [7]. Oleh karena itu, penelitian ini bertujuan 

untuk mengidentifikasi dan memprioritaskan gen kandidat terkait alergi menggunakan data GWAS melalui 

integrasi berbagai basis data bioinformatika. 
 

2. METODE  

Penelitian ini menggunakan pendekatan bioinformatika untuk mengidentifikasi dan menganalisis variasi genetik 

yang terkait dengan penyakit alergi. Single-Nucleotide Polymorphisms (SNP) yang berkaitan dengan penyakit 

alergi diperoleh dari database National Human Genome Research Institute (NHGRI) GWAS Katalog dengan 

menggunakan kata kunci “allergic disease” (MONDO ID: MONDO_0005271). Data tersebut diakses pada 8 

Januari 2026. Berdasarkan hasil penelusuran, diperoleh total 1819 SNP yang dilaporkan memiliki keterkaitan 

dengan penyakit alergi. Selanjutnya, SNP yang diperoleh difokuskan pada varian missense, yaitu varian yang 

berpotensi terjadi mutasi berupa perubahan asam amino atau protein [8]. Identifikasi SNP varian missense 

dilakukan menggunakan database HaploReg v4.2. Dari total 1819 SNP, diperoleh 30 SNP yang termasuk dalam 

varian missense. 

 

HaploReg v4.2 merupakan database bioinformatika yang dirancang untuk kemudahan penggunaan dan integrasi 

data, khususnya dalam tujuan identifikasi SNP. Identifikasi SNP yang berkaitan dengan penyakit alergi 

dilakukan dengan menerapkan p-value <10-8 dari GWAS katalog. Nilai p-value <10-8 digunakan sebagai batas 

signifikansi untuk mengurangi hasil kemungkinan positif palsu [9]. Prediksi dampak fungsional SNP varian 

missense dilakukan menggunakan database SNPnexus dengan skor PolyPhen untuk mengidentifikasi potensi 
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kerusakan protein. Selanjutnya dilakukan evaluasi SNP menggunakan GTEx Portal untuk mengidentifikasi profil 

ekspresi genetik pada berbagai jaringan yang berkaitan dengan penyakit alergi. Berdasarkan jenis alel dari 

masing-masing SNP, distribusi kerentanan genetik pada populasi dianalisis. Frekuensi alel untuk populasi Eropa, 

Afrika, Amerika dan Asia diperoleh dari database genetik HaploReg v4.2 dan Ensembl Genome Browser. 

 

3. HASIL 

Berdasarkan hasil analisis GWAS, diperoleh sebanyak 30 varian SNP varian missense yang berhubungan dengan 

penyakit alergi dengan nilai p-value < 10⁻⁸. Nilai tersebut menunjukkan tingkat signifikansi yang memenuhi 

ambang batas signifikansi genom secara luas. Daftar SNP yang teridentifikasi beserta gen terkait disajikan pada 

Tabel 1.  

Tabel 1. Hasil Identifikasi SNP Varian Missense pada Penyakit Alergi dengan Nilai p-value <10-8 

No Kode gen SNP P-Value 

1 HLA-B rs1050538 4,00E-11 

2 PLCL1 rs1064213 5,00E-12 

3 ZDHHC12 rs11539209 7,00E-13 

4 SLC39A8 rs13107325 4,00E-11 

5 SLC45A2 rs16891982 5,00E-13 

6 OTULINL rs16903574 1,00E-12 

7 LRP1 rs1799986 7,00E-11 

8 MC1R rs1805007 3,00E-20 

9 MC1R rs1805009 3,00E-10 

10 TESPA1 rs183884396 3,00E-10 

11 DSC1, DSCAS rs200047736 4,00E-09 

12 IL13, TH2LCRR rs20541 5,00E-13 

13 IL6R rs2228145 5,00E-10 

14 SPATA31F3 rs276666 8,00E-11 

15 NFILZ rs2918299 9,00E-23 

16 ALOX15 rs34210653 2,00E-09 

17 DOK2 rs34215892 1,00E-36 

18 RTEL1, RTEL1-TNFRSF6B rs41309367 2,00E-13 

19 TLR1 rs4833095 5,00E-12 

20 TLR1 rs5743618 1,00E-23 

21 NLRP10 rs59039403 4,00E-24 

22 CHROMR, PRKRA rs62176107 1,00E-34 

23 TESPA1 rs62623446 1,00E-11 

24 RUNX3 rs6672420 4,00E-09 

25 HLA-DRB1 rs707954 1,00E-13 

26 GSDMA rs7212938 4,00E-10 

27 PON1 rs854560 2,00E-12 

28 SLC2A4RG rs8957 7,00E-11 

29 TNFRSF6B, RTEL1-TNFRSF6B rs909341 8,00E-10 

30 INPP5D rs9247 3,00E-09 

 

SNP varian missense yang telah teridentifikasi selanjutnya dianalisis untuk memprediksi dampak fungsionalnya 

terhadap protein menggunakan skor Polymorphism Phenotyping (PolyPhen). Analisis ini dilakukan untuk 

menilai potensi perubahan asam amino akibat variasi nukleotida terhadap struktur dan fungsi protein yang 

dikodekan. Hasil prediksi dampak fungsional SNP terhadap protein berdasarkan skor PolyPhen, disajikan pada 

Tabel 2. 

 

 

 



 Jurnal Farmasimed (JFM), Volume 8, Nomor 2, Tahun 2026 

716 

Tabel 2. Prediksi Dampak Fungsional SNP Varian Missense Berdasarkan Skor PolyPhen 

Gen Kromosom SNP Skor Prediksi 

HLA-B Chr6 rs1050538 0,994 Probably Damaging 

PLCL1 Chr2 rs1064213 0,997 Probably Damaging 

ZDHHC12 Chr9 rs11539209 0,997 Probably Damaging 

SLC39A8 Chr4 rs13107325 0,793 Possibly Damaging 

SLC45A2 Chr5 rs16891982 0,996 Probably Damaging 

LRP1 Chr12 rs1799986 0,998 Probably Damaging 

MC1R Chr16 rs1805007 0,998 Probably Damaging 

MC1R Chr16 rs1805009 1,000 Probably Damaging 

TESPA1 Chr12 rs183884396 1,000 Probably Damaging 

DSC1, DSCAS Chr18 rs200047736 0,998 Probably Damaging 

ALOX15 Chr17 rs34210653 0,999 Probably Damaging 

DOK2 Chr8 rs34215892 0.916 Probably Damaging 

NLRP10 Chr11 rs59039403 1,000 Probably Damaging 

CHROMR, PRKRA Chr2 rs62176107 0,994 Probably Damaging 

TESPA1 Chr12 rs62623446 0,917 Probably Damaging 

RUNX3 Chr1 rs6672420 0,900 Possibly Damaging 

PON1 Chr7 rs854560 0,847 Possibly Damaging 

INPP5D Chr2 rs9247 0,636 Possibly Damaging 

 

Distribusi frekuensi alel dari SNP varian missense yang telah teridentifikasi selanjutnya dianalisis pada beberapa 

kelompok populasi, meliputi Afrika, Amerika, Asia, dan Eropa. Analisis ini dilakukan untuk menggambarkan 

variasi distribusi genetik antar populasi. Data frekuensi alel untuk masing-masing SNP pada setiap populasi 

disajikan pada Tabel 3. 

Tabel 3. Distribusi Frekuensi Alel SNP pada Berbagai Populasi 

No SNP 
Allele 

Africa American Asian Europe Chr 
Ref ALT 

1 rs1050538 T C, G     Chr6 

2 rs1064213 G A 0,22 0,40 0,24 0,53 Chr2 

3 rs11539209 T A 0,03 0,05 0,04 0,06 Chr9 

4 rs13107325 C T 0,00 0,04 0,00 0,08 Chr4 

5 rs16891982 C G 0,05 0,55 0,01 0,97 Chr5 

6 rs1799986 C T 0,06 0,08 0,07 0,17 Chr12 

7 rs1805007 C G, T 0,00 0,02 0,00 0,08 Chr16 

8 rs1805009 G C 0,00 0,01 0,00 0,01 Chr16 

9 rs183884396 G A 0,00 0,00 0,00 0,01 Chr12 

10 rs200047736 G C     Chr18 

11 rs34210653 G A 0,00 0,06 0,00 0,01 Chr17 

12 rs34215892 G A 0,00 0,02 0,00 0,03 Chr8 

13 rs59039403 G A 0,04 0,00 0,12 0,00 Chr11 

14 rs62176107 G A, C, T 0,10 0,26 0,28 0,25 Chr2 

15 rs62623446 C T 0,01 0,02 0,00 0,07 Chr12 

16 rs6672420 A T 0,40 0,66 0,66 0,49 Chr1 

17 rs854560 A 7-mer 0,15 0,24 0,03 0,35 Chr7 

18 rs9247 C T 0,17 0,24 0,35 0,19 Chr2 

 

Profil ekspresi gen dianalisis menggunakan database GTEx Portal dan divisualisasikan dalam bentuk diagram 

batang untuk menggambarkan tingkat ekspresi pada berbagai jaringan tubuh. Distribusi ekspresi gen disajikan 

pada Gambar 1. 
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Gambar 1. Distribusi Ekspresi Gen pada Berbagai Jaringan 

 

4. PEMBAHASAN 

 

Identifikasi SNP Varian Missense pada Penyakit Alergi Berbasis GWAS 

Berdasarkan hasil analisis menggunakan GWAS, sejumlah SNP teridentifikasi memiliki keterkaitan dengan 

penyakit alergi. Pendekatan GWAS digunakan untuk mengidentifikasi hubungan antara genotipe dan fenotipe 

melalui analisis perbedaan frekuensi alel variasi genetik pada individu dengan latar belakang genetik serupa. 

GWAS mampu menganalisis berbagai variasi genetik dalam genom manusia, dengan Single-Nucleotide 

Polymorphisms (SNP) sebagai penanda genetik yang paling umum digunakan sehingga efektif untuk mengkaji 

penyakit kompleks yang melibatkan interaksi antara faktor genetik dan lingkungan [7]. 

 

Dalam penelitian ini, analisis difokuskan pada SNP dengan varian missense. Pendekatan berbasis komputasi 

menunjukkan bahwa SNP varian missense berpotensi memberikan dampak signifikan terhadap struktur dan 

fungsi protein. Beberapa SNP missense pada sejumlah kecil protein telah dilaporkan berperan dalam mekanisme 

penyakit [10]. Berdasarkan hasil analisis GWAS, teridentifikasi 30 SNP varian missense dengan p-value <10-8. 

Penetapan nilai p-value <10-8 bertujuan untuk meningkatkan tingkat kepercayaan terhadap hasil analisis, 

sehingga SNP yang diidentifikasi diyakini memiliki hubungan yang signifikan dengan penyakit alergi. Selain itu 

penetapan nilai p-value <10-8 terbukti efektif dalam menekan temuan positif palsu dan meningkatkan kekuatan 

hasil analisis [11].  

 

Dampak Fungsional SNP Varian Missense terhadap Protein 

SNP yang berhasil diidentifikasi selanjutnya dianalisis dengan database SNPnexus untuk memperoleh prediksi 

dampak fungsional berdasarkan PolyPhen [12]. Database tersebut mengklasifikasikan protein ke dalam tiga 

kategori berdasarkan skor prediksi dan tingkat potensi kerusakan SNP terhadap protein, yaitu Benign (skor 0,00–

0,15), Possibly Damaging (skor 0,15–0,85), dan Probably Damaging (skor 0,85–1,00) [13]. Hasil identifikasi 

SNP pada penyakit alergi dari 30 SNP varian missense yang memiliki nilai p-value <10-8 ada 18 SNP yang 

memiliki resiko tinggi pada penyakit alergi. Sebagian besar SNP yang teridentifikasi menunjukkan kategori 

Probably Damaging, yang mengindikasikan potensi dampak signifikan terhadap fungsi protein. Beberapa SNP 

memiliki skor tertinggi sebesar 1,000 yaitu rs1805009, rs183884396 dan rs59039403 dengan kode MC1R, 

TESPA1, dan NLRP10. Selain itu, beberapa SNP lainnya berada pada kategori Possibly Damaging seperti 

rs13107325, rs6672420, rs854560 dan rs9247 dengan kode SLC39A8, RUNX3, PON1 dan INPP5D yang 

menunjukkan kemungkinan adanya pengaruh terhadap fungsi protein meskipun dengan tingkat dampak yang 

lebih rendah. Hasil Prediksi SNP terhadap protein disajikan pada Tabel 2. 

 

Distribusi Frekuensi Alel pada setiap SNP di berbagai Populasi 

Berdasarkan data frekuensi alel yang diperoleh dari database HaploReg v4.2., terlihat adanya variasi distribusi 
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alel pada 18 SNP di berbagai populasi, meliputi Afrika, Amerika, Asia, dan Eropa. Data frekuensi distribusi alel 

terdapat pada Tabel 3. Pemetaan frekuensi alel ini bertujuan untuk memberikan gambaran mengenai pola 

persebaran variasi genetik antar populasi [14]. Hasil analisis menunjukkan bahwa setiap SNP memiliki frekuensi 

alel yang berbeda-beda pada masing-masing populasi. Frekuensi alel terkait gen SLC45A2 ditentukan oleh SNP 

rs16891982 yang menunjukkan bahwa di populasi Eropa (0,97) lebih tinggi dibandingkan Afrika (0,05), 

Amerika (0,55) dan Asia (0,01). Selain itu gen RUNX3 dengan SNP rs6672420 menunjukkan frekuensi alel 

relatif tinggi dan konsisten pada populasi Amerika dan Asia (masing-masing 0,66) dibandingkan Afrika (0,40) 

dan Eropa (0,49). Gen CHROMR, PRKRA dengan SNP multialelik rs62176107 juga memperlihatkan distribusi 

alel yang relatif seimbang di berbagai populasi.  

 

Ekspresi Gen Terkait Penyakit Alergi pada Berbagai Jaringan 

Evaluasi variasi genetik dan profil ekspresi gen dilakukan melalui analisis expression quantitative trait locus (e-

QTL) pada penyakit alergi dengan memanfaatkan database GTEx Portal yang menyediakan informasi ekspresi 

gen pada berbagai jaringan [15]. Ekspresi gen RUNX3, CHROMR, dan ZDHHC12 pada Cells-EBV-transformed 

lymphocytes mengindikasikan keterlibatan jalur imonologis dalam patogenesis penyakit alergi. RUNX3 

diketahui berperan sebagai regulator utama respon imun adaptif serta memengaruhi keseimbangan Sel T helper 

Th1 dan Th2, yang berkaitan erat dengan mekanisme inflamasi dan respon alergi [16]. CHROMR sebagai long 

non-coding RNA dilaporkan mengatur jalur interferon dan imunitas bawaan yang berfungsi menjaga 

keseimbangan respons imun sehingga gangguan regulasi jalur ini berpotensi memicu inflamasi dan berkontribusi 

terhadap perkembangan penyakit alergi [17].  

 

Sementara itu, ZDHHC12 berfungsi sebagai regulator imun bawaan yang mengontrol aktivasi respon inflamasi 

melalui mekanisme palmitoylasi protein kunci, sehingga berperan dalam menjaga homeostasis imun yang secara 

tidak langsung dapat memengaruhi lingkungan imun pada penyakit alergi [18]. Ekspresi gen DOK2 dan HLA-B 

pada whole blood turut memperkuat keterlibatan imun adaptif. DOK2 merupakan regulator penting dalam 

mekanisme umpan balik negatif aktivasi sel T, dan variasi genetiknya diduga berkontribusi terhadap disregulasi 

respon imun yang mendasari dermatitis atopik [19]. Sementara itu, varian gen HLA-B berperan dalam regulasi 

presentasi antigen dan respon imun sel T, yang merupakan tahap krusial dalam respon imun terhadap alergen 

[19]. Secara keseluruhan, temuan ini mendukung peran sentral interaksi genetik dan regulasi imun adaptif dalam 

mekanisme molekuler penyakit alergi. 

 

Pada jaringan skin-sun exposed (lower leg) ditemukan ekspresi gen DSC1, DSCAS, dan NLRP10 yang berperan 

dalam regulasi sel epitel serta respon inflamasi kulit. Studi GWAS mengidentifikasi variasi genetik pada DSC1 

dan DSCAS berkaitan dengan dermatitis atopik. Gen ini berperan dalam menjaga integritas sawar epidermis, 

sehingga gangguan fungsinya berkontribusi terhadap peningkatan kerentanan terhadap masuknya alergen dan 

aktivasi respon imun kulit [19]. Selain itu, NLRP10 berperan dalam regulasi imun bawaan kulit melalui aktivasi 

inflammasom dan pengenalan kerusakan mitokondria, serta berkontribusi terhadap kelangsungan hidup dan 

diferensiasi keratinosit. Keterlibatan NLRP10 dalam dermatitis atopik juga didukung oleh temuan GWAS yang 

melaporkan variasi genetik tertentu, termasuk varian missense rs59039403-A (R243W), yang berpotensi 

memodulasi fungsi NLRP10 dalam regulasi inflamasi kulit. Secara keseluruhan, temuan ini menegaskan peran 

penting integritas sawar epidermis dan respon imun kulit dalam patogenesis dermatitis atopik [20].  

 

Sejalan dengan temuan tersebut, mekanisme pertahanan terhadap rangsangan eksternal tidak hanya sebatas pada 

jaringan kulit, tetapi juga melibatkan jaringan perifer lainnya. Ekspresi gen MC1R dan SLC45A2 yang 

teridentifikasi pada jaringan testis menunjukkan keterlibatan mekanisme seluler non-imun dalam respons 

terhadap rangsangan eksternal. Kedua gen tersebut sebelumnya banyak dilaporkan berperan dalam regulasi 

pigmentasi, namun juga diketahui memiliki fungsi dalam respons stres seluler dan mekanisme perlindungan sel. 

Gen SLC45A2 berfungsi sebagai transporter membran yang mengatur pH organel intraseluler dan berkontribusi 

dalam pemeliharaan homeostasis sel [21]. Sementara itu, MC1R memiliki fungsi non-pigmentasi, termasuk 

perlindungan terhadap stres oksidatif, modulasi respons inflamasi, serta peningkatan mekanisme perbaikan DNA 

[22]. Temuan ini menunjukkan bahwa respons alergi tidak hanya dipengaruhi oleh aktivasi sel imun klasik, 
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tetapi juga melibatkan mekanisme pertahanan jaringan perifer.  

 

Gen-gen lain seperti ALOX15, PRKRA, PLCL1, TESPA1, LRP1, SLC39A8, PON1, dan INPP5D menunjukkan 

ekspresi spesifik pada berbagai jaringan, termasuk jaringan adiposa, pembuluh darah, otak, sel fibroblast, paru-

paru, hati, dan limpa. Secara umum, gen-gen tersebut berperan dalam metabolisme mediator inflamasi, regulasi 

sinyal sel imun, serta pengendalian stres oksidatif yang berkontribusi terhadap respons imun. ALOX15 terlibat 

dalam metabolisme lipid melalui proses peroksidasi lipid yang menghasilkan mediator inflamasi, sehingga 

berperan dalam modulasi inflamasi dan berpotensi memengaruhi kerusakan sel epitel pada penyakit alergi [23]. 

Sementara itu, INPP5D berfungsi sebagai regulator negatif aktivasi sel imun, di mana hilangnya ekspresi gen ini 

pada makrofag perifer dapat menyebabkan disregulasi respons imun. Melalui perannya dalam pengendalian 

aktivasi sel imun, INPP5D berkontribusi dalam menjaga keseimbangan respons imun dan berpotensi 

memodulasi proses inflamasi yang terlibat dalam kondisi alergi [24]. Meskipun ekspresi gen-gen tersebut 

terdistribusi pada berbagai jaringan yang berbeda, gen-gen ini berpotensi memodulasi respons inflamasi sistemik 

yang dapat memperberat atau mempertahankan kondisi alergi. Secara keseluruhan, temuan ini menunjukkan 

bahwa penyakit alergi merupakan hasil interaksi kompleks antara respons imun lokal dan sistemik yang 

melibatkan berbagai jaringan tubuh. 

 

5. KESIMPULAN 

Penelitian ini mengidentifikasi 18 SNP varian missense yang berdampak pada penyakit alergi. Di antara SNP 

tersebut, rs1805009 (MC1R), rs183884396 (TESPA1), dan rs59039403 (NLRP10) menunjukkan skor prediksi 

tertinggi (1,000), sehingga diperkirakan memiliki dampak biologis paling signifikan. Analisis ekspresi gen 

menunjukkan bahwa gen-gen terkait diekspresikan pada jaringan yang berhubungan dengan respon imun dan 

inflamasi, terutama whole blood, EBV-transformed lymphocytes, serta jaringan kulit (skin–sun exposed) yang 

relevan dengan patofisiologi penyakit alergi. Temuan ini berpotensi menjadi dasar dalam pengembangan 

biomarker genetik serta pendekatan terapi yang lebih personal di masa mendatang. 
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