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1 - NHUNG KHO KHAN, THUAN LO1 TRONG NGHIEN cUU
DI TRUYEN NGUOI

Nghién ciru di truyén nguoi co mot s6 kho khan : ngudi chin sinh duc mudn, s
luong con it, dii song cua mot thé hé kéo dai ; khong thé ap dung phuong phap
phan tich di truyén nhu ¢ cac sinh vat khdc vi li do xa hoi ; khong thé s dung
phuong phap gay dot bién bing cic tic nhan li, hoa...

Tuy nhién, nhung dac diém sinh I va hinh thai & ngueoi da duoc nghién ciru toan
dién nhdt so vdi bat Ki mot sinh vit nao khac. Day duge xem nhu nhirng thuén lgi
trong nghién cuun di truyén nguoi. Ngay nay, nguoi ta da biét khoang 200 bénh di
truyén vé co quan thi giac, 250 bénh di truyén trén da, 200 bénh thin kinh di
truyén... Nhiéu roi loan cic qua trinh hoa sinh binh thuong trong co thé da duoc mo
ta vé hién tuong va co ché.

PHUONG PHAP NGHIEN CUU DI TRUYEN NGUOI

Il - PHUONG PHAP NGHIEN CUU DI TRUYEN NGUOI

1. Phuong phap nghién cuu pha hé
a) Muc dich : Nhim xac dinh gen quy dinh tinh trang la tréi hay lan, nim trén
NST thuong hay NST gidi tinh, di truyén theo nhung quy luat di truyén nao.
b) Noi dung : Nghién ciru di truyén clia mot tinh trang nhat dinh trén nhirmg ngui
co quan hé ho hang qua nhiéu thé hé (tinh trang nay co thé la mot di tat hoac
mot bénh di truyén...).
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¢) Két qua : Bang phuong phap pha hé, ngay nay ngudi ta da xac dinh duoc cac
gen quy dinh tinh trang nhur t6¢ quén 1a trdi so voi toc thing ; bénh mu mau do va
mau luc, mau kho dong la do nhing gen lin nim trén NST X quy dinh, tit dinh
ngon tay s0 2 va s0 3 la do gen nam trén NST Y quy dinh... Vi du, pha hé caa mdt
fia dinh bi mot bénh di truyén ¢ hinh 27.1.

w Hay cho biét cdc ki hiéu ding trong 1dp pha hé.
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Hinh 27.1. Pha hé bénh di truyén lién két giél tinh (v6i NST X}

w Quan sét hinh 27.1, hay cho biét :
- Gen gdy bénh nam trén NST X Ia gen tréi hay lan.
- Phan tich dé viét kiéu gen cta cdc cd thé 4 va 8.

2. Phuong phap nghién cuu dong sinh

~ Hay phan biét déng sinh cling trimg va khéc tning.

a) Muc dich : Nhiim xac dinh dugce tinh trang chi yéu do kiéu gen quyét dinh hay
phu thuoce nhiéu vao diéu kién moi truong song.

b} N6i dung : So sanh nhing diém giong nhau va khic nhau cia ciing mot tinh trang
O cdc truong hop dong sinh, sOng trong cung mot moi truong hoac khac mo
truong. Két qua nay nham xdc dinh vai tro cia kiéu gen va anh huong coa mo
truong doi voi su hinh thanh cac tinh trang o nguoi.

¢) Két qua : Nghién ciru dong sinh cho thay nhing tinh trang nhém méu, bénh miu
kho dong... hoan toan phu thude vao kiéu gen. Khoi lvong co thé, do thong minh
phu thudc vao ca Kiéu gen lan diéu Kién moi truong.
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3. Phuong phap nghién cuu té bao hoc

a) Muec dich : Tim ra khuyét tat vé kiéu nhan cta ciac bénh di truyén dé chan doin
va diéu tri kip thoi.

b) NGi dung : Quan sat, so sanh cdu truc hién vi va s0 luong cua bo NST trong té
bao cua nhung nguoi mdc bénh di truyén voi bo NST trong t€ bao cua nhung
nguroi binh thuong.

¢) Két qua : Phat hién duoc nguyén nhin cia mot s6 bénh di truyén nhwr sau : Nguii
c0 3 NST 80 21 - Theé ba : hoi chimg Dao (hinh 27.2). Npudi co 3 NST gioi tinh
XXX : hoi chimg 3 X. Ngudi o 3 NST gioi tinh XXY : hoi chung Claiphento.
Ngudi ¢o 1 NST gidi tinh X - Thé mot : hdi chimg Tocno (hinh 27.3)
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S R Hinh 27.2. Hi chimg Bao (A1)
X. va so db kiéu nhén (A2).
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Hinh 27.3. Héi chimg Tocno (B1)
va so dé kiéu nhén (B2).
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4. Cac phuong phap nghién ciu khac

a) Phuong phap nghién cuou di truyén quin the : Phuong phap nay dua vao cong
thire Hacdi-Vanbec xdc dinh tdn s6 cdc Kiéu hinh dé tinh tdn s6 cdc gen trong
quidn thé lién quan dén cac bénh di truyén, hiu qua coa két hon gin cang nhu
nghién ciru ngudn goc cac nhom toéc nguoi. Vi du @ Tir tin s6 nguoi bi bach tang
(do gen lan dot bién & trang thai dong hop tir gdy nén), co thé tinh duoc tin s6
ngudi mang gen lin gy bénh nay ¢ trang thai di hop tr trong quén thé.

b} Phurong phép di truyén hoc phan tir : Bing cac phuong phip nghién ciru Khic
nhau & muc phan tr, ngudi ta da i€t chinh xac vi tri cua timg nucléotit trén phin
tr ADN, xac dinh duoc ciu truc timg gen tuong ung voi moi tinh trang nhit
dinh. Vi du, da xac dinh chinh xac bénh héng cdu hinh liém do sy thay thé
nucléotit cap T-A bang cap A-T ¢ codon 6 cua gen -hémoglobin, din dén su
thay thé axit amin glutamic bang valin trén protéin.

Gédn day, cic nha khoa hoc cua "Du an hé gen ngudi” da cong bo két qua phéin
tich trinh tu ma di truyén va xac dinh dwoc bo gen cua ngudi co trén 25 nghin gen
khac nhau. Nhomg két qui nay c6 y nghia 1on trong nghién ctru y sinh hoe ngudi.
Do nhirng déic diém vé sinh hoc va xa hou, viéc nghién ciru di truyén ngiroi co nhimg
nét dac thu. Tir mdt s6 phuong phap da trinh bay trén day co thé thiy :

- Nhing nghién ciru vé dot bién (ADN va NST) hoac vé hoat dong cua gen O nguoi
déu dya trén su biéu hién cua kiéu hinh (thé dot bién).

- Tu nhirng hiéu biét vé sai sot trong céu truc va hoat dong cua bo gen nguoi, co
thé du bdo kha nang xudt hi¢n nhimg di hinh & thé hé con chau. Trén co sd do
gitip cho y hoc lim sang co nhang phuong phap nhim chara tri hodc giam nhe
nhirng hiu qua di truyén xdu cho con nguoi.
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e Nghién ciu di truyén ngudi sir dung mdt s6 phuong phdp nhur :
phuong phép phd hé, phuong phdp nghién ctiu céc trudng hop déng
sinh, phuong phdp t& bao hoc. MGt s6 phuong phdp khac nhur di
truyén quén thé, di truyén phéan ti... duge su dung da tang mic xdc
thue cua chan dodn bénh If va If gidi nguyén nhan, dién bién va hau
qud cia nhiéu bénh di truyén. Tor do, con ngudi da dé ra cac bién
phdp phéng tranh cing nhu chifa tri cac bénh di truyén nay.

& Nhiing nghién cuiu vé dét bién (ADN va NST) hoac vé hoat déng cia
gen & ngudi déu dua trén su biéu hién cua kiéu hinh (thé dot bién).
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Cau hoi va bai tap

1.

Tal sao trong nghién ciu di truyén ngudi lai phal st dung cac phuong
phap khac véi nghién ciu di truyén déng vat ?

Néu muc dich, ndi dung va két qua clia phuang phap nghién ciu pha hé.

Trinh bay muc dich, ndi dung va k&t qua cua phuong phap nghién ciu
céc truéng hop déng sinh va phuong phdp t& bao hoc.

& nguwi, tinh trang toc quan do gen A, téc thing do gen a ndm trén NST
thuéng quy dinh ; con bénh mi mau dé, luc do gen Ian m nam trén NST
gi@i tinh X gay nén.

a) B8 va me toc quan, mat binh thuémg sinh ra mét con trai téc quan, mi
mau dé, luc. Hay xac dinh kiéu gen clia bd, me.

b) V&i hai gen quy dinh hai tinh trang trén, t8i da cé thé tao ra bao nhiéu
loai kiu gen khac nhau trong qudn thé ngudi ?

Gen xdc dinh nhém mau ¢6 3 alen 12 1A, 1B va 19, Trong quén thé nguii,
su td hop cia ching tao nén 4 nhém mau : nhém mau A c6 2 kiéu gen
IA 1A 1A 10 ; nhém mau B c6 2 kiéu gen 1B IB, IB |0 ; nhém mau AB c6
1 kiu gen 1A 1B ; nhém mau O e 1 kidu gen 19 10, Mét gia dinh cé hai
anh em sinh déi cing tring. Vo cta ngudi anh cé nhém mau A ; 2 con
ctia ho mét ngudi cd nhém mau B va mét ngudi cé6 nhém mau AB. Vo
cua ngudi em cé nhém mau B ; 2 con cua hg mé§t ngudi cé nhém mau
A va mdt ngudi co nhdém mau AB. Hay xac dinh kidu gen va kiéu hinh
clia nhimg ngudi trong gia dinh 2 anh em sinh déi nay, viét so db lal
minh hoa.

Hay chon phuong 4n trd 160 ding. Yéu t8 ndo dudi day duoc di truyén
nguyén ven tir bd hofc me sang con ?

A. Alen.

B. Kiéu hinh.
C. Kiéu gen.
D. Tinh trang.



