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ABSTRAK 

TULUS CLINTON SITORUS Analisis Variasi Genetik Berbasis Whole Genome 

Sequencing Pada Individu Dari Pulau Raja Ampat, Papua Barat Daya. Dibimbing 

oleh DIMAS ANDRIANTO dan RAHADIAN PRATAMA. 

Raja Ampat merupakan salah satu daerah di Indonesia yang mempunyai 

signifikansi evolusi yang tinggi tetapi masih belum terwakili dalam basis genom 

global. Penelitian ini bertujuan menganalisis variasi genetik berupa SNP dan indel 

pada genom individu yang berasal dari Pulau Raja Ampat dengan pendekatan whole 

genome sequencing menggunakan platform Illumina. Metode penelitian mencakup 

pengajuan kode etik, skrining partisipan, pengambilan darah, ekstraksi darah, 

sekuensing, dan analisis bioinformatika. Hasil kuantifikasi ekstraksi menunjukkan 

sampel memiliki konsentrasi DNA sebesar 28,753 ng/µL, total DNA yang diperoleh 

adalah 2,875 µg, serta nilai DNA Integrity Number sebesar 7,4. Hasil analisis Basic 

Statistic diperoleh total sebanyak 50.493.529 pembacaan DNA dengan kualitas 

yang baik serta ditemukan sebanyak 4.732.890 varian genetik. Hasil Analisis 

ClinVar menunjukkan adanya varian dengan anotasi pathogenic pada gen ZNF717 

dan SLC9B1. Kesimpulan menunjukkan bahwa analisis whole genome sequencing 

menunjukkan bahwa individu sehat suku Papua memiliki keragaman varian genetik 

termasuk varian patogenik, yang tidak selalu berkorelasi dengan manifestasi 

penyakit secara klinis. 

Kata Kunci: Whole Genome Sequencing, Illumina, Patogenik, DNA 

ABSTRACT 

TULUS CLINTON SITORUS. Genetic Variation Analysis Based on Whole 

Genome Sequencing in an Individual from Raja Ampat Island, Southwest Papua. 

Supervised by DIMAS ANDRIANTO and RAHADIAN PRATAMA. 

Raja Ampat is a region of high evolutionary significance in Indonesia but remains 

underrepresented in global genomic databases. This study aimed to identify genetic 

variations, including single nucleotide polymorphisms (SNPs) and 

insertions/deletions (indels), in the genome of an individual from Raja Ampat using 

whole genome sequencing on the Illumina platform. The study included ethical 

approval, participant screening, blood collection, DNA extraction, sequencing, and 

bioinformatics analysis. DNA quantification showed a concentration of 28.753 

ng/µL, a total yield of 2.875 µg, and a DNA Integrity Number (DIN) of 7.4. 

Sequencing generated 50,493,529 high-quality reads and identified 4,732,890 

genetic variants. ClinVar analysis revealed pathogenic variants in the ZNF717 and 

SLC9B1 genes. These findings demonstrate that a healthy Papuan individual carries 

extensive genetic variation, including pathogenic variants that do not necessarily 

result in clinical disease manifestation. The study contributes to expanding genomic 

data from underrepresented Papuan populations. 

Keywords: Whole Genome Sequencing, Illumina, Pathogenic, DNA 
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