4) DOT BIEN GEN

I - KHAI NIEM VA CAC DANG DOT BIEN GEN

1. Khai niém

Pt bién gen 14 nhitng bién d6i trong cdu tric cia gen. C6 rét nhiéu kiéu bién
ddi vé cau tric cia gen nhung SGK chi xem xét nhiing bién di lién quan dén mot
ciip nucléatit trong gen. Pt bién kidu ndy thuing ducc goi la dot bién diém. Dot
bién gen din dén thay déi trinh tr nucl@étit nén mai ldn bién ddi vé ciu triic lai tao
ra mit alen mdi khac biét v alen ban dau.

Trong tur nhién, tit ci cdc gen déu co thé bi dot bién nhung voi tin s6 rit thip
(1079 — 10~4). Tuy nhién, tin s0 dot bién gen cd thé thay déi tuy thudc vao cdc tic
nhén dit bién. Téac nhin dot bién 14 cdc nhin to giy nén cdc dot bién. Tic nhin dot
bién c6 thé 1a cc chdt hoa hoc, cac tac nhin vit li nhur tia phong xa, hoic céc tac
nhén sinh hoc nhyr virut ¢6 trong co thé hoic méi trrdmg bén ngoai co thé, Dot bién
gen ¢o thé xdy ra & t&€ bao sinh dudng va té bao sinh duc.

Ci thé mang gen dot bién di biéu hién ra kiéu hinh dugc goi 13 thé dot bicn.

Trong diéu kién nhén tao, ngudi ta ¢ thé sir dung céc tic nhin giy dot bién tic
dong 1én viit liéu di truyén lam xuét hién dot bién vdi tin s0 cao hon rit nhiéu ldn.
Co thé gay dot bién dinh hudng vao mdt gen cu thé & nhitng diém xdc dinh dé tao
nén nhitmg san phim t6t phuc vu cho sin xudt va dii song.

2. Cac dang dot bién gen
a) Pot bién thay thé mot cdp nucléitit

Mot cip nuclédtit trong gen khi dugc thay thé bing mit cip nucléotit khac co
thé lam thay doéi trinh tu axit amin trong protéin va lam thay d6i chitc ning cia
protéin.

b) Dot bién thém hode mdt mit cdp nucléotit

Khi dét bién lam mat di hodc thém vao mdt cip nucladtit trong gen sé din dén
mi di truyén bi doc sai ké tir vi tri xdy ra dot bién dan dén lam thay d6i trinh tu
axit amin trong chudi pdlipeptit va 1dm thay d6i chirc ning cta protéin.

W Trong cdc dang dot bién trén, dang ndo gdy hdu qud lion hon ? Gidi thich.
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Il - NGUYEN NHAN VA CO CHE PHAT SINH DOT BIEN GEN

1. Nguyén nhan

Nguyén nhin giy dot bién gen la do tac dong 1i, hoa hay sinh hoc & ngoai canh
(tia phéng xa, tia tir ngoai, soc nhiét, cdc hod chit, mot s6 virut,...) hodc nhimg roi
loan sinh l, hod sinh ctia t& bao.

2. Co ché phat sinh dit bién gen

a) Su két cdp khong ding trong nhdn doi ADN

Cic bazo nito thudmg ton tai hai dang cdu tric (dang thudmg va dang hiém).
Ciac dang hiém (hd bién) b nhitng vi tri lién két hidrd bi thay ddi lam cho chiing
két cap khong ding trong qua trinh nhin déi (két cdp khéng hop dbi) din dén
phét sinh d6t bién gen.

Vi du, guanin dang hiém (G*) két cép vai timin trong qua trinh nhin déi, tao
nén d6t bién G — X —= A — T (hinh 4.1).
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Hinh 4.1. Dot bién G - X —= A — T do két cip khéng hop di trong nhan a6i ADN

b) Tdc dong cua cde tdc nhdan gdy dot bién

— Téc déng cila tdic nhin vt li nhir tia tir ngoai (UV) ¢6 thé lim cho hai bazo
timin trén ciing 1 mach ADN lién két v&i nhau dan dén phat sinh ddt bién gen.

— Téc nhin hod hoe nhir 5 — brém uraxin (5BU) 1i chit dong dang cia timin giy
thay thé A — T bing G —X (hinh 4.2).
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Hinh 4.2. DOt bién A — T —= G — X do téc dong clia 5BU

— Téc nhin sinh hoc : Dudi tic ddng clia mdt s virut ciing gdy nén dot bién
gen. Vi du nhar virat viém gan B, virut hecpet,...
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Il - HAU QUA VA Y NGHIA COA DOT BIEN GEN

1. Hau qua cla dit bién gen

Dét bién gen co thé gy hai nhung ciing ¢6 thé vo hai hodc cé lgi cho thé dot
bién. Xét & mire dd phén tir, phin nhiéu d6t bién diém thudng vo hai (trung tinh).
Tuy nhién, nhitng d6t bién gen din dén lam thay ddi chitc ndng ciia protéin thi
thwémg c6 hai cho thé dot bién, mot s6 dot bién gen ciing ¢d thé 1am thay d6i chire
ning cla protéin theo hirdng ¢6 loi cho thé dot bién.

Nhin chung, mirc d giy hai cta alen dit bién phu thude vio diéu kién mdi
trrong cling nhw phu thude vao t6 hop gen. Trong méi truémg nay hoiic trong t6
hop gen ndy thi alen d6t bién ¢o thé 1a ¢d hai nhung trong méi trrong khac hodc
trong t& hop gen khéc thi alen ddt bién do lai ¢6 thé 6 lgi hodc trung tinh.

W Tai sao nhiéu dot bién diém nhw dor bién thay thé cdp nuclésnit lai hdu nhie

v hai doi vei the dgn bién ?

2. Vai tro va y nghia cia dbt bién gen
a) Poi vdi tién hod

Dot bién gen lam xudt hién cdc alen khic nhau cung cip nguyén lidu cho qui
trinh ti€n hod cia sinh vit. Tuy tin s ddt bién cia tirng gen rt thip, nhung s6
Irong gen trong t& bao rat 1én va s8 ca thé trong quén thé ciing rit nhiéu nén nhin
chung trong mdi quin thé sinh vit, s6 luong gen ddt bién dugc tao ra trén mbi thé
hé 1a dang ké, tao nén ngudn bién dj di truyén chi yéu cho quad trinh tién hod.
b) Poi vii thuc tién

Dt bién gen cling cung cip nguyén liéu cho qud trinh tao gidng. Vi vy, ¢ mot
50 ddi tuong nhur vi sinh vt va thue vit, cdc nha khoa hoc thudng chi déng sir
dung cdc tic nhin d6t bién d¢ tao ra cic gidng mai.

— Dét bién gen la nhitng bién déi trong cdu tric cua gen.

— Nguyén nhdn phdt sinh dot bién gen li do sie bét cdp khong diing
trong nhdn doi ADN, do nhitng sai hong ngdu nhién, do tdc dong
cua cdc tdc nhdan li hoa ¢ moi tmiong hay do cac tac nhdn
sinh hoc.

— Cde dang dot bién diem gom : thay thé, thém, mdt mgt cdp
nucléotit.

— Dot bién gen ¢ thé co hai, co lgi hodc trung tinh déi voi thé doe
hién. Mitc do c6 hai hay ¢ loi ciia gen dot bién phu thudc vao
difu kién méi truong ciing nhie tuy thude vao té hop gen.
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— Dot bién gen la ngudn nguyén liéu chii yéu cho qud trinh tiéh hod,
ngudn nguyén lidu cho qud trinh chon gidng diéi véi mot 56 loai
sinh vdt va ciing la cong cu dé cde nha khoa hoe nghién citu cde
guy ludt di truyén.

Cau hoi va bai tap

1. Dét bién gen la gi ? Néu céc dang dét bign diém thuong gap va
hau qua clia né.

Néu mét so co ché phat sinh dat bién gen.

Hau qua cia dét bién gen phu thuéc vao nhiing yéu t6 nao ?

Néu vai trd va y nghia cta dét bién gen.

Hay chon cau ding trong s8 cac cau sau day ndi vé dot bign diém.

A. Trong sd cac loai dot bién diém thi phan 16n dét bién thay thé cap
nuclédtit 1a it gay hai nhét.

B. Dét bign didm 1a nhiing bién déi déng thi tai nhidu didm khéc nhau
trong gen.

C. Trong bét cif trudng hop nao, tuyét dai da s& dot bién diém la c6 hai.

D. Bét bién diém la nhiing bién d&i nhd nén it ¢b vai trd trong qué trinh
tién hoa.
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Em <6 biét ?

SU CO CHECNOBUN

Suf ré ri hat nhan 0 Checndbun, Ucraina vao thang 4 nam 1986 da lam chét
khodng 32000 ngudi va dnh huding clia né con tén tai trong nhiéu nam.

Bui phéng xa da anh hudng tdi 300000km? trén dat Ucraina, Bélarut, Nga
Anh huding ciia vat liéu phéng xa tiép tuc duoc mad réng do nudc 10 t&i -::ac
viing hé chifa nudc tuf nhién va luu vide cac sdéng clia nhiing nudc nay, a8n o o
cac sinh vat gay nén nhilng hau qua dot bién khé ludng. ®



