DOT BIEN GEN

I - KHAI NIEM VA CAC DANG BOT BIEN GEN

1. Khai niém

Bt bién gen 1a nhing bién déi nho trong cdu tric cua gen. Nhung bién déi nay
thuong lién quan dén mot cap nuclédtit (duoc goi la d6t bién diém) hoac mot s6 cap
nucléotit.

Tmrhg tu nhién, cdc gen déu co thé bi dot bién nhung vai tin s6 thap (tir 10®
dén 107).

Trong diéu kién nhan tao, nguai ta co the sir dung cac tac nhian dot bién tic dong
lén vat liéu di truyén lam xudt hién dot bién voi tin s6 cao gip bdi hodc dinh huong
vao mot sO gen cin thiét.

Thé dot bién la nhimg cd thé mang dot bién gen da biéu hién & kiéu hinh.
() t4t ca cic loai sinh vat déu co thé Xay ra hién tuong dot bién gen.

2. Cac dang dot bién gen

Co nhiéu dang dot bién gen do nhing bién doi khic nhau trong ciu tric cua gen
(hinh 4.1). Tuy nhién, o day chi dé cip dén dot bién diem.

w Jrén hinh 4.1 : 1 la gen ban dau chua bi dgt bién, Il 1a dgt bién thay thé. Il 13 dot bién
md&t nuclédtit va IV la dor bién thém nuclédtit. Quan s&t finf va cho bigf -

- Cdp nuclédtit ndo bi bidn dbi & mdi dang dot bién diém 7
- Cdc axit amin trong cdc chudl polipeptit bi thay doi nhu thé nao ?



1-—Thaythé

ATGAAGTTT ATGAAATTT

| » [} ADN
TAXTTEXAAA TAXTTTAAA
AUGAAGUUU AUGAAAUUU mARN
-Met - Lys - Phe ... - Met - Lys - Phe ... Chudi paiipetit
x A T
Matdi _, | =—Thém vao
T A
i i
ATGAGTTT ATGTAAGTTT
[} IV
TAXTXAAA TAXATTXAAA
AUGAGUUU AUGUAAGUUU
- Met - Ser - Met - KT

Hinh 4.1, Céc dang dét bién diém

Il - NGUYEN NHAN VA CO CHE PHAT SINH POT BIEN GEN

1. Nguyén nhan

Céc bazo nito thuong ton tai thanh 2 dang cdu truc (dang thutmg va dang hiém).
Cic dang hi€m (ho bién) c6 nhimg vi tri lién K&t hidro bi thay d6i lam cho chung két
cap bd sung khong dung khi nhan doi, tir do din dén phat sinh dot bién gen. Vi du
adénin dang hiém (A*) co thé lam bién doi cap A* - T thanh cap G-X.

bat bién gen con phat sinh do tac dong cua cac tac nhan vt i, hoa hoc hoac do su
r0i loan trao doi chat xay ra trong té bao. Cac tac nhan nay lam bién doi ciu tric cia
gen gay nén dot bién gen. Dot bién gen co thé phdt sinh trong tu nhién (dot bién tu
nhién) hodc do con nguoi str dung cac tic nhin gay dot bién tao ra (dot bién nhin tao).

Cac virut nhur virut viém gan B, virut hecpet... cung giy dot bién gen.

2. Co ché phat sinh dét bién gen

Dot bién gen khong chi phu thube vao loai tac nhan, liéu lrong, cuong do coa
loai tac nhin gay dit bién ma con phu thudc vao dac diém ciu truc cua gen. Co
nhing gen bén ving, it bi dot bién, co nhing gen dé bi dit bién, tao ra nhiéu alen
mdi. Vi du : Gen xdc dinh nhém mau nguoi co cdc alen 141, 182, 18, 19 quy dinh cic
nhém mau A, A,, B, A{B, A;B va O.
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Thong thuong, su thay déi mot nuclédtit nao do xdy ra trén mot mach cua phan
tir ADN dudi dang tién dol bién. Cac tién dot bién nay tiép tuc duroc nhan doi theo
méu nucléotit 1ap sai, cac nuclédtit 14p sai nay se lién két voi nuclédtit bo sung vai
no va lam phat sinh dot bién. Vi du, dot bién thay thé cap A-T bang cap G-X do
chat 5-brom uraxin (5-BU) gy nén (hinh 4.2).
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Cap nuclddlil sau dit bifn

Hinh 4.2. D6t bién thay thé cap A-T biing cép G-X

Ngoai ra con gap cac dot bién nhu trong truong hop xir i ADN bang chit acridin
c0 thé lam mét hodc xen thém mot cap nuclédtit trén ADN, din dén dich khung doc
ma di truyén. Néu acridin dugc chén vao mach khuon cu thi se tao nén ddt bién thém
mot cap nuclédtit. Néu acridin chén vao mach moi dang tong hop sé tao nén dot bién
mdit mot cap nuclédtit.

Truong hop dot bién mét hoac thém 1 cap nucléotit se lam cho khung doc dich
chuyén dan dén thay ddi cac codon ké tir vi tri Xay ra dot bién.

3. Hau qua va vai tro cua dot bién gen

w Hay néu hdu gud cia dot bidn gen.

DAt bién gen lam bién doi chudi nucléotit coa gen sé dan dén thay ddi trinh tu
chudi ribonuclédtit cia mARN, qua do co thé lam thay déi trinh tir axit amin cia
protéin tuong ing, gy nhiéu dot bién ¢d hai, gidm stie s6ng cia co thé.
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Tuy nhién, co nhirng dot bién gen la khong co loi cang khong gay hai, mot so it
trzong hop lai co loi. Dot bién gen co vai tro lam cho sinh vit ngay cang da dang,
phong phu, cung cidp nguyén liéu cho qua trinh tién hoa cua sinh vat. Dot bién gen
cung cung cip nguyeén liéu cho chon gidng. Dot bién nhin tao co tin s6 cao, codinh
huang, tao ngudn nguyén liéu 106t phuc vu cho con nguan.

Ill - SU BIEU HIEN cUA DOT BIEN GEN

bat bién gen Khi da phat sinh sé duoc nhan 1én va truyén lai thé hé sau.

Khi dot bién phit sinh trong qua trinh gidm phin hinh thanh giao tir (dot bién
a0 1), qua thu tinh se di vao hop tir. DOt bién thianh gen troi se duoc biéu hién
ngay trén kiéu hinh cta co thé mang dot bién. Dot bién thanh gen lan thuong ton tai
trong hop r & dang di hop tr va khong duogc biéu hién o thé hé ddu tién. Nho qua
trinh giao phoi, gen lin dot bién duoc phat tan trong quén thé, khi hinh thanh to
hop dong hop tir lan thi no mai duge biéu hién. Vi du : Nguon bi bénh bach tang la
ddng hop tir dot bién gen lin.

Dat bién gen xay ra ¢ nhung lin nguyén phin diu tién cia hop (o, trong giai
doan 2-8 phti bao (dot bién tién phoi) thi cé kha ndng t6n tai tiém dn trong co thé
va truyén lai cho thé hé sau bang sinh san hiru tinh.

Ddt bién gen xdy ra trong nguyén phian ¢ mot té bao sinh duong (Aot bién xoma)
s¢ duoc nhin lén & mot mo. Néu la dot bién thanh gen troi, se duoc biéu hién 0 mot
phdn cta co thé. Dot bién xdma co thé duoc nhan lén qua sinh san sinh duong nhung
khong thé di truyén qua sinh san hiru tinh.

Nhur vy, dot bién trong ciu tric cua gen doi hoi mét sO diéu Kién mai biéu hién
trén Kiéu hinh cua co thé.

s Bt bidn gen I3 nhifng bign do/ trong cdu triic cua gen. CO nfidy
dang dot bign diém nfur - dot bign thay the, thém, mal mdt cdp
ICIEOHT.

s Cdnhiéu tdc nhdn gdy nén dét bin gen. Dt bisn gen phy thudc vio
fiéu lergng, cuomg do cua logi tdc niidn dit bigh va cdu trdc cua ger.

» Dgt bign gen co thé cd loi hode co hai, mot sé dgt bién gen khdng
cd lof va cing khdng gdy hal lam che sinf vdl ngdy cdng da
dang, phong phi va I ngudn nguyén lidu cho qud trinh tién hod
va chon giong.

s Ot bién thanh gen trdi bidl hign ngay & co theé mang dot bién, dot
bign thanh gen ian chi biéu hidn khi 13 ddng hop tu: Dot bién & 16
béo xdma ch biu hién & mgt phén cua co thé.
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Cau hoi va bai tap

Dot bién gen 14 gi ? C6 nhiing dang dét bién diém nao ?

Néu nguyén nhan va co ché phat sinh clia dét bién gen.

Néu hau qua va val trd cla dét bién gen.

Su biéu hién ciia cac dét bién giao ti, dét bidn tién phdi va dét bién xéma
nhu thé nao ?

5. Hay chon phuong an tra I6i ding nhat. D6t bién gen 1a

A. su bién déi tao ra nhiing alen mai.

B. su bidn ddi tac nén nhimg kiéu hinh mai.

C. sy bién déi mat hay mét s6 cap nuclédtit trong gen.

D. sy bién déi mét cap nucléétit trong gen.
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Em c6 biét

TAl SAO SAU HAI €O THE KHANG THUSC TRU SAU ?

Hang nam, nudc ta s dung hang chuc nghin tin thudc trir sau bao
vé thire vat. Khi cdn tring chiu tac déng lau dai mét loal thude trir sau,
cac dit bién gen khéang thudc sé duge chon lpe., Ngudi ta tinh rang &
thé hé ban ddu i 1& c4 thé mang gen khang thudc trir siu la 0,1%,
sau 20 thé hé chiu tac déng cla thudc trir sau, 1 1é nay c6 thé tang
Ién dén 50%. Do vay, viéc phun thubc trr sdu ngay cang co xu huéng
gia tang vé lidu lugng va ching loai thudc, lam cho mdi truong séng
clia con ngudl ngay cang bi & nhiém nang né. Nhiéu loal thudc trir
séu, dac biét 1a thudic trir sau 1an hiu co cé thé tao ra cac dot bién
gen cd hai gay bénh cho con nguéi va di truyén cho cac thé hé sau.
Muén bao vé sirc khoé cfing ding, chiing ta cin tang cudng s dung
thuéc trir sau sinh hoc, chuyén gen khang sau bénh cho cy tréng va
han ché viéc phun thubc trir sdu hod hoc.
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