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21 DI TRUYEN Y HOC

Di truyén y hoc 12 mét b phin cia Di truyén hoc ngudi chuyén nghién ciru phat
hién cic nguyén nhén, co ché giy bénh di truyén & ngudi va dé xullt céc bién phap
phong ngira, ciach chira tri cdc bénh di truyén o nguoi.

Chilng ta ¢6 thé chia cdc bénh di truyén & ngudi thanh 2 nhém Iém xét & cip do
nghién ciru : bénh di truyén phén tir va cac hdi chitg di truyén lién quan dén cic
dot bién NST.

| - BENH DI TRUYEN PHAN TU

Bénh di truyén phén tir 12 nhimg bénh di truyén duge nghién ciru co ché giy
bénh & mirc 46 phén tir. Phin 16n cdc bénh di truyén kiéu nay déu do cdc dot bién
gen gy nén. Mot s6 bénh vé hemdglébin (Hb), vé cic yéu td dong mdu, cic
protéin huyét thanh, ciac hoocmén,... duge xép vio nhdm ndy. Mic dd niing nhe
ciia bénh tuy thudc vao chitc ning ciia timg loai protéin do gen dot bién quy dinh
trong t& bao. Alen bi dit bién c6 thé hoan toin khong tong hop ducc protéin, ting
hodc gidm s0 hrong protéin hodc tdng hop ra protéin bi thay ddi chire ning din dén
lam roi loan co ché chuyén hod cia t€ bao va co thé.



Hién nay, nhiéu bénh di truyén da dugc biét kha ré vé mat co ché & mirc do
phan tir. Sau diy, chiing ta s& xem xét chi tiét vé bénh phéninkéto niéu.

Péy 1a mot trong nhitmg bénh giy roi loan chuyén hod céac chit trong co thé
ngudi di duge bidt 16 vé co ché giy bénh & nmie dd phin tir. Bénh do dot bién &
gen mi hod enzim xic tic cho phin g chuyén hod axit amin phéninalanin thanh
tirdzin trong co thé. Do gen dot bién khong tao ra duge enzim cd chirc niang nén
phéninalanin khing dugc chuyén hod thanh tirzin va axit amin nay bi o dong
trong mau, chuyén lén nio giy ddu doc t& bao than kinh, 1am bénh nhin bi thiéu
ning tri tué diin dén mit tri. Bénh ¢6 thé duoc chira tri néu phit hién duge bénh
sérm & tré em va bénh nhin tudn thi ché dé in kiéng véi thirc dn chita phéninalanin
& mdt lwgng hgp 1i. Vi phéninalanin 13 mét loai axit amin khong thay thé nén
chiing ta khong thé loai hoan todn axit amin ndy ra khoi khau phin in.

Il - HOI CHUNG BENH LIEN QUAN DEN DOT BIEN NHIEM SAC THE

Céc dot bién ciu tric hay sé lwong NST thuomg lién quan dén rit nhicu gen va
gily ra hing loat ton throng & cic hé co quan cla ngudi bénh nén thudng duge goi
14 héi chitng bénh.

Sau diy, chiing ta s& xem xét cu thé vé héi chitng Pao. Piy 13 hdi ching bénh
do thira mot NST s6 21 trong t&€ bao. Ngudi bénh cd tdi 3 NST 21. Nguwdri mic hoi
chimg Dao thuémg thip bé, ma phé, cd rut, khe mat xéch, ludi day va hay thé ra,
di t4t tim va Ong tiéu hod....(hinh 21.1). Khoing 50% bénh nhén chét trong 5 nam
diu. Hai chimg Dao 14 loai phd bién nhit trong & cc hdi chitg do dét bién NST
da giip & ngudi. S& di nhir vy 1a do NST 21 rét nho, chira it gen hon phén 16m céc
NST khac nén su mit cin bing gen do thira mét NST 21 14 it nghiém trong hon
nén ngudi bénh con song duge. Ngudi ta nhin thiy ¢6 mdi lién hé kha chat che
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Hinh 21.1. Céc diém dac nng clia hdi chimg Dao



Il - BENH UNG THU

Ung thur 1 mét loai bénh duge dic trung bai s ting sinh khong kiém soat duoc
ctia mdt s6 logi t€ bio co thé dén dén hinh thanh céc khdi u chén ép céc co quan trong
co thé. Khéi u dioc goi 13 dc tinh khi céc t€ bao ctia né ¢b kha ning tich khoi mé
ban déu, di chuyén vio mdu va dén cdc noi khic trong co thé tao nén nhidu khéi u
khac nhau.

Nguyén nhin va co ché giy ung thr con chua hodn toan duroe 1am sing to. Tuy
nhién, ngudi ta ciing biét duge mot s6 nguyén nhéan khic nhau dan dén ung thir nhr
do cac ddt bién gen, ddt bién NST. Khi con ngudi tiép xiic véi cdc tia phong xa,
hod chét giy dot bién, cdc virut giy ung thu,... thi cdc t& bio ¢d thé bi cic dit bién
khic nhau. C6 nhiéu s liéu cho thiy khéi u thuimg duge phit trién tir mt t€ bao
bi dot bién nhiéu 1an lam cho t& bao khéng con khé ning dap (g lai co ché diéu
khién phén bao cia co thé din dén phén chia lién tuc. TE bao khdi u cé thé 1a lanh
tinh néu né khing c6 kha nang di chuyén vao médu va di dén cic noi khic nhau
trong co thé. Nhitng t€ bio bi dot bién nhiéu 1dn ¢6 thé trd thanh 4c tinh néu dot
bién gen lidm cho né ¢6 kha niing tich khoi mé ban diu va di chuyén vio méiu, ti
lip céc khdi u & nhidu noi khic nhau giy nén cdi chét cho bénh nhén (hinh 21.2).

Trong nhitng nim gin diy, nhiéu nghién ciru tip trung vao 2 nhém gen kiém
sodt chu ki t& bao ma sur bién ddi ciia ching s& dan dén ung thr

— Céac gen quy dinh cdc yéu t6 sinh tnrong (cdc protéin tham gia diéu hoa qua
trinh phén bio). Hoat dong cia nhitng gen ndy (con duge goi 1a gen tién ung thu)
binh thwdmg chiu sur diéu khién cia co thé dé chi tao ra mot hromg san pham vira du
dép tmg lai nhu cdu phén chia t& bio mdt cdch binh thuémg. Khi bi dot bién, gen tré
nén hoat déng manh hon va tao ra qua nhiéu sdn phdm lam ting téc d6 phén bao din
dén khdi u ting sinh qua mitc ma co thé khong kiém sodt duge. Dot bién lam gen
tién ung thu chuyén thanh gen ung thu thudng la dot bién trdi. Nhimg gen ung thu
loai nay thirdng khéng duoe di truyén vi ching xuét hién & céc t&€ bao sinh dudng.
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Hinh 21.2. Qua trinh hinh thanh ung thir vii & ngudi



— Trong t& bio cia co thé ngudi binh thudmg con ¢6 cic gen e ché khdi u lam
cho céc khdi u khong thé hinh thanh duge, Tuy nhién, néu bi dét bién lam cho gen
mit kha ning kiém soat khdi u thi cdc € bao ung thu xudt hién tao nén cic khoi w.
Loai dt bién niy thudng la dot bién lin. Nguwdi ta dd biét duge mét s6 gen gy
bénh ung thu vi & ngudn thudc loai nay.

Binh thudng, ca hai loai gen trén hoat ddng hai hoa vdi nhau, song dit bién xay
ra trong nhitng gen nay c¢o thé pha huy co ché diéu hoa qua trinh phin bao dan dén
ung thur.

Bénh ung thir hién nay 13 mot trong nhitng bénh nan y chua ¢ thude dic tri.
Nguéri ta thuong diing tia phong xa hodc hoa chit dé diét cac t&€ bao khoi u. Tuy
nhién, tia phong xa va hod chét thuémg gy nén nhirng tic dung phu rit ning né
cho co thé ngudri bénh.

W Chiing ta cé thé lam gi dé phong ngita cdc bénh ung thu ?

— Bénh phéninkéto niéu la mit trong s nhiéu bénh di truyén do dot
bién gen, dd dug'c nghién ciiu ré co ché gdy bénh & mite do phdn
tie. Do gen dot bién khong tao va ditoc enzim cé hoat tinh nén co
chdl ciia enzim dioe tich tu lai trong co thé lam ton thuong cdc &
baio thén kinh va cdc 1€ bao khdc cia co thé ddn dén bénh i,

— Hoi chitng Dao la mt trong nhitng hot chitng bénh do dot bién si
licgng NST . Viéc du thitamat NST dd tao nén sie mdi cdn bing gen
o hang loat cdc gen ddn dén lam rdi loan mét loat cde hé co guan
trong co thé. Vi vdy, hoi chitng bénh do dot bién NST thuomg gdy
nhiéu di dang bdm sinh va hay gday chét cho bénh nhdn hon la
hénh do ddt bién gen.

— Bénh ung thuw la mét loai bénh duoe gdy nén boi nhiéu logi dét
bién khdc nhau (gém cd edc dot bién gen va dot bién NST) lam
cho té bao phan chia lién tuc va 6 khd ndang di chuyén vi tri tao

nén cdc khal u.



Cau hoi va bai tap

1. Hay ding so dé tém tat co ché gay bénh phéninkéto nidu & ngui.
2. Trinh bay co ché phét sinh hai ching Pao,

3. Visao ngudi ta khng phat hién duodc cac bénh nhan cé thifa cac NST sé
1 ho#c 88 2 (nhilmg NST c6 kich thudc ln nhat trong bd NST)
clia ngudi 7

4*, Nhiéu loai bénh ung thur xuat hién 1a do gen tién ung thu hoat dong qua
miic gy ra qua nhiéu san pham clia gen. Hay dua ra mét sé kiéu dot bién
lam cho mét gen binh thu@ing (gen tién ung thu) thanh gen ung thu.
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Em c6 biét ?

LAP BAN DO VA GIAI TRINH TU NST 21 & NGUOI

D an lap ban do NST 21 bat dau tif ndm 1995 va hoan tit vao thang 5 nam »
2000. S uong nuclédit da duoc 1ap ban dé va gii trinh tyla 33,5 triéu cap. ©
Da phat hién 229 gen. S6 luong nay so vdi 373 gen da thay trén NST 22 cb
kich thudc tuong tu da chi ra rang NST 21 chifa it gen han NST 22, Ba NST »
21 tao nén hdi chitng Dao, mot khuyét tat di truyén phd bién nhét lién quan :
dén su cham phat trién tri tué cha 1/700 tré so sinh con séng. Ludng gen «
tuang déi thap ciia NST 21 giai thich vi sao ba NST 21 la mét trong s6 Ft .
nhitng dang ba NST thugng clla ngudi con co kha nang séng. _
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