Bai 29. BENH VA TAT DI TRUYEN O NGUOI

Cac dot bién gen, dot bién NST xay ra & nguoi do anh hudng cua tac nhan vit li
va hoa hoc trong tu nhién, do 6 nhiém méi trudmng va do rdi loan qua trinh trao doi
chat trong 1€ bao da gay ra cac bénh va tat di truyén.

I — Mot vai bénh di truyén o nguoi
1. Bénh Dao

Bénh nhan ¢6 3 NST 21 (hinh 29.1b). Bé ngoai, bénh nhan c6 cac biéu hién : bé,
lin, ¢6 rut, ma phé, miéng hoi ha, lu&i hoi thé ra, mit hoi sdu va mot mi, khoang
cach gitra hai mat xa nhau, ngon tay ngin (hinh 29.1¢). Vé sinh li, bj si dan bim
sinh va khong ¢6 con. O chau Au, tré mai sinh méc bénh chiém ti 1¢ khoang 1/700.

¥ - Hdy quan sdt hinh 29.1 :

KI- A KR 13- Kk
1 2 i 4 5 b
AL AR KR XX 2d KA
7 8 9 10 11 12
AR Aa 8 an A
13 14 15 16 17
a M g KA sa aas n'
18 19 20 21 22 XY

Ki- BA KR 19~ A0
1 2 3 4 5 6

AL AX KR XX 23 KA
7 B 9 10 11 12
A A 88 AR A
13 14 15 16 17
b R Ag Am ass &s l'
i8 19 20 21 22 XY

Hinh 29.1. B) NST cua nam gioi binh thudmg (a), bg NST cua bénh nhan Pao (b)
vd anh chup bénh nhan Dao (c)

— Hay tra loi cde cdu hoi sau :

+ Diém khdac nhau giita bo NST cua bénh nhdan Pao va bo NST cua nguoi
binh thuong ?

+ Em 6 thé nhdn biét bénh nhdn Pao qua nhitng ddc diém bén ngodi nao ?
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2. Bénh Técno (OX)

Bénh nhan Téeno chi ¢6 1| NST gidi tinh va NST dé la NST X (hinh 29.2b). Be
ngoai, bénh nhan 1a nir : lan, ¢ ngén, tuyén vi khong phat trién (hinh 29.2¢). Hoi
chimg nay xuit hién vai ti 1¢ khoang 1/3000 ¢ nir. Chi khoang 2% bénh nhan
Téeno song dén lic truong thanh nhung khéng co kinh nguyét, tr cung nho,
thudng mat tri va khong c6 con.

¥ - Quan sat hinh 29.2 :
Ki BA KR 1 K~ 8
1 2 3 4 S 6

AD AX KR XK 23 XA
7 8 9 10 11 12

AR Aa. U6 AR A
13 14 15 16 17

NN 2m AAa as as ll
18 19 20 21 22 XX

R vt
AL AR KR XX 33 KA

8 9 10 11 12 b
AR Aa U a8 An
13 14 15 16 17
KX 2m Aaa as bs l
18 19 20 28 22 X

Hinh 29.2. B NST cua nir gio1 binh thuong (a),
b¢ NST cua bénh nhian Tocno (b) vi anh chup bénh nhan Tocno (c).

- Hay trd loi cac cau hoi sau :

+ Diém khdc nhau giita b6 NST cua bénh nhan Técno va bo NST cua nguoi
binh thuong ?

+ Bé ngodi, em c6 thé nhdn biét bénh nhan T écno qua nhig dac diém nao ?
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3. Bénh bach tang va bénh cdam diéc bam sinh
Bénh bach tang do mét dét bién gen 1dn gy ra. Bénh nhan c6 da va téc mau trang,
mit mau hdng.

Mot dot bién gen lin khdc lai gdy ra bénh cam diéc bam sinh. Bénh nay thuong
thiy & con cua nhirng ngudi bi nhiém chat phong xa, chat doc hoa hoc trong chién
tranh hoac khéng can than trong sir dung thude trir sdu va thuoc diét co.

I - Mot so tat di truyén o nguai

Dot bién NST did giy ra nhiéu dang quai thai va di tat bam sinh & ngudi
(hinh 29.3 a, b, c,d) :

a) Tit khe ho méi - ham b) Ban tay mit mt s6 ngon

¢) Bin chin mat ngon vi dinh ngon d) Bin tay nhiéu ngon

Hinh 29.3. Mét sé di tit bim sinh ¢ nguot

Ngudi ta con phat hién cdc dot bién gen trgi gy ra cac tat : xuong chi ngan,
ban chan ¢6 nhiéu ngon.
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IIT - Céc bién phéip han ché phat sinh tat, bénh di truyén

C06 thé han ché phat sinh tét, bénh di truyén & ngudi bang cac bién phap sau :

- Piu tranh chﬁ'ng san xuat, thi, sir dung vii khi hat nhan, vii khi hod hoc va cac
hanh vi gay 6 nhiém moi truong.

— Sir dung ding quy cach céc loai thude trir sau, diét co dai, thude chira bénh.

— Han ché két hon gitra nhitng nguoi ¢6 nguy co mang gen gy cac tat, bénh di
truyén hodc han ché sinh con clia cic cdp vo chong noi trén,

Cde dot bién NST va dot bién gen gay ra cde bénh di truyén nguy
hiém va ede di tat bdm sink 6 nguoi. Nguoi ta co thé nhan biét eac
bénh nhan Pao, Tdoeno qua hank thai. Cae di tat bam sink nhae @ mdt
s0 nao, lkhe ha moi - ham, ban tay va ban chan dj dang cing kha pho
bién & nguoi. Cde benh di truyén va di tat bam sinhk o nguoi do anh
huwong ena cdae tae nhan vat li va hoa hoe trong tu nhién, do 6 nliém
moi truong hoae do roi loan trao doi chdt noi bao.

g i
: g au hoi va bai tap

1. Cé thé nhén biét bénh nhian Pao va bénh nhan Técno qua cac dic diém hinh
thai nao ?

2. Néu céc dic diém di truyén cua bénh bach tang, bénh cim diéc bam sinh va tét
6 ngon tay o nguon ?

3. Néu cdc nguyén nhan phat sinh cac tat, bénh di truyén & ngudi va mét sd bién
phép han ché phat sinh céc tat, bénh dé ?

E m c6 biét

— Céc nghién ciru cua truomg Pai hoe Y Ha Ni cho thdy : trén nhitng ngudi nhiém
ddc cép do hoa chit bao vé thyuc vét, phétpho hitu co giy ra bién déi s6 luong va
cau trac NST, trong d6 hién tugng di bdi co s0 lugng NST it hon 2n = 46 la chu
yéu. Nguoi bi nhiém déc cap do hoa chit néi trén c6 tan s6 dot bién NST gap gan
2 1an so véi ngudi binh thuomg (7,77% va 4,18%). Ngudi lam ruéng ¢ nhimg ving
sir dung hoa chit noi trén c6 ti 1é dot bién NST cao hon nhimg ngudi lam nghé
khac (9,32% va 6,9%).

— Tai mét s6 viing thudc tinh Thira Thién - Hué bi M rai chét diét co, rung 14 (chat
dioxin) trong chién tranh, cac tat, bénh di truyén bam sinh (tat u nio, khe hé ham,
lic mat, duc thé thuy tinh, chan khoéo, thira ngon tay va chéan, chén rat ngén, bai
ligt, cham phat trién tri tué) chiém ti 1& 2,34 - 9,3%, tang rd rét so voi thanh phﬁ'
Hué 14 noi khong bi rai chat doc hoa hoc.
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