Chuong V. DI TRUYEN HOC NGUOI

Bai 28
PHUONG PHAP NGHIEN CUU DI TRUYEN NGUOI

| - MUC TIEU

Hoc xong bai nay, hoc sinh phai :

— St dung duoc phuong phdp nghién citu pha hé dé phan tich su di truyén
mot vai tinh trang hay dot bién ¢ nguoi.

— Phan biét dugc hai truong hop : sinh doi cung tring va khic tring.

~ Hiéu dugc ¥ nghia cua phuong phédp nghién ciu tré dong sinh trong
nghién ciru di truyén, tir dé gidi thich duoc mot s6 truong hop thudng gap.

~ at
Il - THONG TIN BO SUNG

Trong nghién citu di truyén ngudi, hién nay ngudi ta sit dung nhiéu
phuong phdp khic nhau trong dé c¢6 cdc phuong phdp nghién ciu hién dai
hoac phirc tap nhu :

— Phuong phdp nghién ctu di truyén t& bao : Phuong phip nay gém cic
phuong phéip cu thé hop thanh :

+ Phuong phéap truc tiép : Lam tiéu ban cdc mo c6 nhiéu té bao dang phan
chia nhu tuy xuwong, mé bao thai, mé tinh hoan, khéi u dc tinh ; Tiéu ban hién
vi dugce 1am sau vai gio.

+ Phuong phap nuoi cdy ngan han :

Nuo6i cdy t€ biao trong moi truémg dinh dudng nhan tao dé ching phan
chia nguyén nhiém (nguyén phan). Vi du, binh nuéi cdy (&€ bao tuy xuong
dugc dat trong ti @m 37°C trong 24 gid réi sau dé lam ngig nguyén phan
bing consixin. LAy miu dé 1am tiéu ban hién vi.

+ Phuong phip nuéi cdy dai han :

Phuong phap nuéi cdy nay thuong duoc sir dung cho bach ciu limpho mau
ngoai vi. Trong truwdong hop nay, ngudi ta dat cdc lo nuoi cdy duoe day nit kin
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vao th &m & 37°C trong 48 gidy hoac 72 giv. Lam ngimg phan bao trude lic thu
hoach mau 2 gid. Lam tiéu ban hién vi dé nghién ciiu.
+ Phuong phéip nghién citu di truyén t€ bao xoma :

Té biao xoma duge nubdi cdy trong ong nghiém dé tao dong té bao : lai
ghép ADN hoac lai t€ bao ngudi vai té€ bao dong vat nham dinh vi cdc locut
(gen). Trong nghién citu di truyén hoc phat trién, phuong phdp nay ding dé
tim hiéu hoat dong cua cdc gen trong qud trinh phit trién cua cd thé nghién
ctru. Lai 1€ bao ung thu véi t€ bao x6ma binh thudng dé nghién cifu co ché
phét sinh ung thu. Phuong phédp nay con duoc sit dung dé lip ban do di truyén
(dinh vi gen trén nhom gen lién két). Vi du, di xdc dinh duge trén NST X ¢
ngudi cdé mot s gen kiém sodt tong hap HGPRT, G6PD, TGK.

— Phuong phédp nghién ciu di truyén hod sinh :

Trong phuong phdp nay, ngudi ta sit dung nhiéu phuong phip phan tich
sinh hod hién dai va phuong phap nhin gen (PCR).

— Phuong phip nghién ctru thong ké quén thé.

— Phuong phdp nghién ciu moé phong. Trong phuong phdp nghién ciu
nay, ngudi ta st dung phuong phap mé hinh hod gém 2 nhéom : nhém mé hinh
sinh hoc va nhém mé hinh todn hoc.

Il — THIET Bi DAY HOC

— Tranh phong to vé phuong phiap nghién ciru pha hé.

— Anh vé trudng hop tré déng sinh cling trimg déu 14 trai hodc gai.

IV — GOI Y TIEN TRINH BAI HOC

Thue hién lan luot cdc muc cua bai.

1. Nghién ctfu pha hé

— Gido vién chi dinh hoc sinh giai thich cdc ki hiéu trén hinh 28.1 SGK
(cdc ki hiéu da duge che chi¥ chd thich) dé toan 16p nam duge cic ki hiéu néi

trén. Gido vién cd thé néu céu hoi : Tai sao ngudi ta ding 4 ki hiéu dé chi su
két hon gitra 2 ngudi khdc nhau vé 1 tinh trang ?
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Hoat dong 1. St dung cdc ki hiéu trong phuong phdp nghién citu pha hé
va ting dung phuong phip nay trong nghién ctu di truyén mot so tinh trang
don gian (thudng chi do 1 locut kiém sodt).

— Xdac dinh tinh trang nao la trdi ?

C6 thé dat cau hoi :

+ Mat nau va mat den, mau mét nao thé hién ca ¢ doi dng ba, doi con (F))
va doi chdu F,, tir do cho biét mau nao 14 troi ? Tai sao !

Hinh 28.1 SGK cho thily : doi con (F;) chi ¢6 mit mau niu ; con trai va
gdl mat nau ldy vo hodc chéng mat niu cho cdc chdu ¢é mat nau hoac den.
Két qua trén chiing to mat ndu 1a troi vi ¢6 hién tugng phan li (xuat hién mat
den & doi chdu F,). Chi vdi 2 pha hé néu trén thi chua du s6 liéu thong ké dé
tra 101 cau hoi "mau mat & ngudi do bao nhiéu gen quy dinh ?", vi viay khong
viét duge so do lai cho truong hop nay. Muén dit cau hoi trén cho hoc sinh
thi gido vién phai thém diéu kién "Néu cdc cip hon nhin & doi ong ba co
dang nhu trén déu cho két qua nhu & hai pha hé da néu".

C6 thé dat cau hoi :

— Su di truyén mau mit co lién quan dén giGi tinh hay khong ?

Co thé dat cau hoi goi v :

+ Trong hai gia dinh duoc lap pha hé dé nghién citu di truyén miu mat, &
F, tinh trang mét nau vi mat den biéu hién ca ¢ nam va ni, diéu dé cho thay
gen quy dinh tinh trang nay khong ndm trén NST gigi tinh ma trén
NST thuong.

Hoat déong 2. Tim hiéu su di truyén mot s6 tinh trang theo so d6 pha heé.
Dung phuong phdp nghién ciu pha hé dé xdc dinh su di truyén bénh mdu
kho dong.

Gido vién cho hoc sinh biét thong tin bénh mdu khé dong do 1 gen dot
bién lan quy dinh.

— Stt dung ki hiéu dé lap pha hé gia dinh, tir pha hé, gido vién dat cau hoi
goiy ¢

+ Tinh trang khong mac bénh hay méc bénh thé hién & F; ? két luén : tinh
trang khong mac bénh 1a troi

+ O doi chdu (F,), giéi nao dé bi mac bénh ? Hoc sinh sé tra 1oi : nam
gidi. Gido vién lai goi v tiép
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+ Nam gidi va nit gidi khac nhau & cap NST nao ? (cap NST giéi tinh)
+ Nam gidi dé mic bénh chitng to gen dot bién gay bénh nam trén
NST nao ?

+ C6 thé viét cong thice di truyén (két hop gita NST va gen) nhu thé nio
trong viéc lap pha hé gia dinh néi trén ?

Khi ki hiéu gen lan a — mac bénh ; A — khéong mac bénh, ta ¢6 so d6 lai :

P: XAX" % XAY o F,: XXM XY XAX* ; X*Y (miic bénh)

2. Nghién citu tré dong sinh
Hoat dong 3. Xic dinh su khdac nhau co ban gitta truong hop sinh doi
cung triing va khac tring.

— Gido vién huéng din hoc sinh quan sdt hinh 28.2 SGK. C6 thé dat cdc
cau hoi goi y nhu sau :

+ So d6 a va so d6 b khidc nhau vé s6 luong tritng, s6 tinh tring va hop tir
nhu thé nao ? (so do a : 1 trimg két hop véi | tinh tring tao 1 hgp tr ; so do b :
2 trimg két hop véi 2 tinh tring tao 2 hgp ).

Tir két qua tra 1&1 cau hoi trén, gido vién dat ti€p ciu hoi :

+ Tai sao trong trudng hop sinh doi cing trimg, 2 dira tré phai toan la trai hoic
gai 7 Tai sao trudng hop sinh doi khéc tring lai khong nhat thiét nhu vay 7

Gido vién cho hoc sinh so sanh diém khdc nhau giita hai trudong hop :
dong sinh cing trimg va khdc trimg. (Ddp dn : xem cau 2, muc V)

— Y nghia cia nghién ciu tré déng sinh : gido vién lwu y tic dong cia
moil truong.

V — GOI Y TRA LOI CAU HOI VA BAI TAP

Cau 1. Phuong phép theo déi su di truyén cua mot tinh trang nhat dinh trén
nhitng ngudi thude cing mot dong ho qua nhiéu thé hé dé xdc dinh dac
diém di truyén cia tinh trang do (troi, ldn, do mot hay nhiéu gen kiém
soit) duoc goi la phuong phap nghién ciu pha hé. Khi nghién ciu di
truyén ngudi, cic nha nghién ctu phai dung phuong phéip nay vi :

— Nguoi sinh san cham va dé it con.
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— Vi li do xd hoi, khong thé d4p dung phuong phdp lai va gay dot bién.
— Phuong phdp nay don gian, dé thuc hién, cho hiéu qua cao.

Cau 2. Tré dong sinh clng tring va khdc tring khdc nhau & nhitng diém sau :
— Tré déng sinh cling tritng ¢é ciing mot kiéu gen nén bao git ciing
cung gidi.

— Tré dong sinh khdc triing ¢6 kiéu gen khdc nhau nén co thé cling gidi
hodc khic gioi.

Nghién ciru tré dong sinh ciing triing, nguoi ta biét duge tinh trang nao do
chi yéu phu thudc vao kiéu gen, rit it hodac khong bi bién doi dudi tdc
dung ctia moi trudng (tinh trang chéit luong) hoac dé bi bién doi dudi tic
dung cta moi truong (tinh trang s6 lugng).



