CHUONG V. DI TRUYEN HOC NGUOI

Bai 27. PHUONG PHAP NGHIEN cUU
DI TRUYEN NGUOI

| - MUC TIEU BAI HOC

— Trinh by dugc cic phuong phdp nghién ciru di truyén hoc nguii.

— Doc. xdc dinh duge so do pha hé, kiéu nhan ctia mot so bénh tat di truyén
cu thé .

— Phit trién tu duy khoa hoc trong viéc tim hiéu co ché di truyén cdc dac
tinh o nguoi.

— Nang cao ki nang phan tich kénh hinh.
Il - PHUONG TIEN DAY HOC CAN THIET

So d6 phong to hinh 27.1, 27.2, 27.3 SGK va mét s6 so do pha hé khic ma

GV ¢6 thé tham khao trong mot s6 sdch di truyén hoc.

Il - NOI DUNG CAN LUU Y

1. Noi dung trong tam cua bai

Céac phuong phdp nghién citu di truyén ngudi.

2. Thong tin bé sung
Sinh hoc cta hién tuong da phoi.
a) Phan loai cdc kiéu da phoi

— DPa phéi mot hop tir (con goi 1a da phoi cing trimg) © Do tir mot hop tr
tao nén hai co thé ¢6 KG trong nhan hoan toan giéng nhau. Cdc co thé da phoi
cung trimg ludn ludén cang gidi va rit giéng nhau vé hinh thii bén ngoai ciing
nhu cdc tinh chit sinh i, bénh 1i, hod sinh bén trong.
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— Pa phoi nhiéu hop tir (dong sinh khic tritng) @ Péay la dang dong sinh,
sinh ra do su thu tinh déng thoi cha hai hodc nhiéu 1€ bao tring véi 2 hoidc
nhiéu tinh trung riéng ré tao thanh hai hay nhiéu hop tir khic nhau,

b) Cdc ting dung cia viéc nghién ciru nguoi dong sinh : Do dic diém vé
moi quan hé di truyén cd thé cla cdc co thé sinh d6i ciung triing va sinh doi
khdc trimg nhu da trinh bay & phin trén, nén qua tinh todn so sinh do biéu hién
tinh trang cta cédc cap sinh doi cling trimg véi dé biéu hién tinh chét cha cic
cap sinh doi khdc tring, ngudi ta nghién ciu va xdc dinh duge : nhimg tinh
chat, nhitng bénh di truyén ctia co thé, mic do di truyén ; phdt hién nhilng bién
di xay ra do diéu kién moi trudmg, cdc nhén t6 cu thé ciia moi trudng 1am ting
lén hoac giam di su biéu hién cua tinh trang hodc bénh di truyén da cé trudc,
moi tuong quan gitta cdc dac diém va chific nang... Mot bénh hoic mot tinh
trang di truyén nao doé ¢6 thé biéu hién & ca hai thanh vién cta cip sinh doi
(c6 twong hop) hoic ciing ¢6 khi chi biéu hién & mot trong hai thanh vién cua
cip sinh doi (khong twong hop). O cdc cip sinh doi ciing tring néu twong hop
cang 1én thi tinh quyét dinh ctia yéu t6 di truyén cing manh. Néu tuong hop
cang it thi tinh quyét dinh cta yéu to di truyén cang kém va nhu vay vai tro cua
diéu kién moi trudng cang cé ¥ nghia quan trong.

¢) Trude day, phin tich NST nguti ta dua vao tam dong, do dai vai cia
NST. Vi nhitng chi tiéu niy chi ¢ thé phan biét duge mot s6 NST khic nhau.
Tuy vay, nhiéu doi NST rit giéng nhau vé kich thudc, trong nhimg trudng hop
sai léch nho vé cdu tric NST thi hiu nhu khong phat hién duge. Cang ngay
cang co6 nhiéu phuong phiap mdi cho phép nghién citu chi tiét timg NST, timg
vai, tirng chi tiét dudi mitc NST.

d) Phuong phdp phdn tich cdc hé gen —enzim : Hiu hét cic phan ting hod
sinh xay ra trong hé thong song déu do cdc protéin dic biét xic tic, cdc protéin
nay goi la enzim. Enzim c6 trong moi t& bao séng nén cling duge goi la chit
xtic tdc sinh hoc. Khi tidch cdc enzim ra khoi hé thong séng ching vin c6 kha
nang xic tic cho cdc phan dng ngoai t&€ bao. Dua vio tinh chit nay nguoi ta co
thé phin tich cdc enzim bang cic phuong phip dién di.

e) Phuong phdp PCR : Trudc diay khé khan nhat trong viéc phan tich cic
gen 13 & chd ching 14 nhitng phan tlr don 1é va rit nho trong mot hé gen khong
16, phiic tap. Ngay nay, bang phuong phédp nhén nhitng doan ADN dic hiéu hay
con goi 1a phan tng chudi tring hgp — PCR (Polymerase Chain Reaction), sé
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gitp chiing ta tao ra dugc mot s6 lugng 16n ban sao cua doan ADN duoc lua
chon mé khong cédn tich va nhan dong. Ki thuat PCR rat hitu hiéu cho viéc xdc
dinh trinh tu nucléoétit cha cic doan ADN dugce nhan 1én, gidp cho viéc xic
dinh cdc dot bién, cdc bénh di truyén & ngudi, cho phép phan tich su lién kél
cdc gen tir cdc (€ bao riéng le.

IV — GOI Y TIEN TRINH TO CHUC BAI HOC

1. Phan mad bai

Negay nay, thoi dai ma con ngudi di tréd thainh mot trong nhimg déi tugng
nghién ciiu chi yéu cia di truyén hoc, da co rdt nhiéu vin dé duoe dit ra vai
con ngudi trong linh vuc di truyén : do dau sinh con trai hay con gdi ? Tai sao
con cdi lai giong bo, me 7 Nhimg tinh trang va loai bénh nao thi khong di
truyén duogc, loai nao di truyén duge tir bo, me cho con cdi ? Tai sao loai nguoi
lai muén mau mudém vé ? Tai sao anh em ho hiang ldy nhau lai gay nhiéu hau
qua xdu cho con cdi cua ho 7...

2. Huéng dan day hoc bai mai

a) Nhitng khé khdn, thudn loi trong nghién ciu di truyén nguoi

Trong phin nay, GV néu vin dé con ngudi ¢ tuan theo cic quy ludt di
truyén nhu nhing sinh vit khiac hay khong ? dé HS théio luin va théng nhait ¥
kién la con nguoi cling tuan theo cdc quy ludt di truyén ciing nhu cic quy luat
sinh hoc khdc giong nhu moi sinh vit khéc.

Tir d6 GV néu tiép ciu hoi : Nghién ciru di truyén & ngudi ¢é gi kho khin, co
gi thuin lgi 7 (Khoé khan d6 la con ngudi ¢6 cude song xa hodi, con ngudi bi
nghiém cdm lam vat thi nghiém dugc thé hién cu thé bang cdc v da trinh bay
trong bai. Bén canh dé, moi thanh tuu cua khoa hoc cuéi ciing nham phuc vu cho
con ngudi, do dé nd cing chinh la nhirng thudn loi cho nghién ciu di truyén
ngudi. Nhimg thanh tyu cla y hoc lam sing ciing nhu y hoc i thuyét 1a co sé dé
phén tich nguyén nhan va dnh hudng cua gen dén su thé hién tinh trang & ngudi).

b) Phuong phdp nghién civu di truyén nguoi

Cic phuong phédp duoc trinh bay trong bai hoc theo mét ciu tric chung la
néu muc dich cua phuong phép, tiép dén ndi dung ciua phuong phip va cudi
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ciing la cdc két qua dat duge cua phuong phap. Vi thé, trong phdn nay, GV c¢é
thé c6 nhiéu cdch khdc nhau ggi ¥ cho HS, tuy nhién cé thé néu cau hoi chung
nhur sau :

— Muc dich cua phuong phip nay la gi ?
— Véi muc dich doé thi noi dung cua phuong phap la gi ?
— Trinh bay mot s& két qua cua phuong phap.

O phuong phip nghién cifu ngudi déng sinh thém phin ddu 1a cin phan
biét ngudi déng sinh cling triing va déng sinh khic tring. Phuong phéap té
bao hoc, GV cdn nhin manh tGi ¥ phuong phdp nay chi xdc dinh duoc nhiing
bién doi 16n cua NST, khong thé xdc dinh duge nhitng bién doi nho (vi du
bién doi gen).

Céc phuong phap hién dai khiac chu y€u quan tam tdi nhitng thanh tuu mdi
nhét cia khoa hoc vé bd gen cia ngudi va cac phuong phdp nghién ciu & cép
d6 phan ti nhu : hod sinh, cong nghé gen va & cap do quén thé nhu : todn hoc,
mo hinh hod. ..

¥ Tir hinh 27.1 SGK., cian tra ldi :

— Gen giy bénh trong cay pha hé la gen lan (theo gia thiét nam trén NST
gidi tinh X) vi cd thé s6 1 ¢6 biéu hién bénh (nam giGi) dén thé hé I, giao
chita X c6 gen gy bénh truyén cho con gdi s6 4 lai khong biéu hién bénh (ca
thé nay nhan giao t X c6 gen lan giy bénh tir bo 56 1, giao tr X c6 mang gen
troi tir me s6 2). Cdc cd thé 10 va 14 biéu hién bénh déu c6 bé me binh thuting
cang khang dinh gen gay bénh 1a gen lan vi KG ciia nam gigi 1a XY, nén chi
cdn mot NST X chifa gen lin 14 da biéu hién ra kiéu hinh.

~ KG cia cd thé s6 4 va 56 8 : Theo phan tich trén cd thé s6 4 va so 8 phai
di hop. Goi alen troi cua gen giay bénh 1a A va alen cia nd 1a a, ta ¢6 KG cia cd
thé 6 4 va sd 8 1a : X*X".

3. Cung ¢6 va hoan thién kién thirc

Bai nay lién quan dén nhiéu kién thiic dd hoc & 16p 9 va cic chuong trude,
vi viay GV can khai thdc tinh sdang tao chi dong cua HS trong viéc xay dung bai
hoc, biang cich dat vin dé va to chifc cho cdc nhom thao ludn va tra 1&i truc tiép
hoac viét ra phiéu da chuan bi trudc.
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Theo phin hoat dong cua bai hoc va ciu hoi cudi bai. HS cédn sir dung phin
dong khung tém tat & cudi bai dé thdo luin va tra 161 cau hoi.

V - GOI Y DAP AN CAC CAU HOI VA BAI TAP cudlI BAI

Cau 1, 2, 3. Theo ndi dung SGK.

Cau 4. a) Xdc dinh KG cua bo me

—~ Xét bénh mu mau :

Con trai bi bénh mit mau phai c6 KG X™Y, nhan X" tir me, suy ra KG cta
me 12 X™ X™. B6 binh thudng nén KG cia bo 1a XMY.

— Xét tinh trang dang téc :

Bé toéc quan, me toc quan, con trai toc quin suy ra KG cia bd me ¢6 thé la

AA x AA
hoac AA x Aa
hoac Aa x Aa

— K&t hgp ca hai tinh trang suy ra KG ciia b6 me o6 thé 1a :
AAXMX™ x AAXMY

hoic AAXMX™ x AaxMy
hodc AaxMx™ x AAXMy
hoac AaxXMx™ x AaxMy

b) Sé' luong loai KG téi da cé thé duoc tao ra trong qudn thé :

— Tinh trang dang toc tao t6i da 3 KG : AA, Aa, aa

— Tinh trang bénh mii mau tao t6i da 5 kiéu gen : g, gMym pupw
X' XY

— T6 hop ci hai tinh trang s& 14 : 3 x 5 = 15 loai kiéu gen.

Cau 5. a) Xdc dinh KG cua gia dinh nguoi anh va gia dinh nguoi em

* Xér gia dinh nguwoi anh :

— Vo ngudi anh mang nhém mdu A nén khong sinh giao tir i
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~ Con ¢6 nhom mdu AB suy ra KG 1a I*1® chi ¢6 thé nhan giao it 1° tir b6,
Vay ngudi anh phai tao ra giao tu ¥

~ Con nhém mdu B nhin 1 giao wr 1% tir bo vy giao tr kia nhan tir me chi
¢6 thé 12 1. KG cha ngudi con nay 1a : 1"

— K&t hop phan tich trén me ¢6 KG la P

* Xét gia dinh nguoi em :

— Vo ngudi em mang nhom mau B nén khong sinh giao tir I,

— Con c¢6 nhom mau AB, suy ra KG la IAIB, chi ¢6 thé nhin giao 1 i
b6. Vay ngudi em phai tao ra giao tir g

— Con nhém mdu A nhan 1 giao t I* tir bo vay giao tir kia nhan tir me chi
¢6 thé 1a 1. KG clia ngudi con nay la: 1°1° .

— K&t hop phan tich trén me c6 KG 1a 1%1°.

b) Xdac dinh KG cua hai nguoi bo sinh doi :

Tir hai phan tich trén thiy ring 2 anh em sinh doi ciing trimg ¢6 cung KG
trong nhin t€ bao. Ngudi anh tao duge giao P, ngudi em tao duge giao tir I
nén 2 anh em co cung KG la [* 1® va KH 1a nhém mdu AB.

* So do lai minh hoa :

— Gia dinh nguo anh :

P: chong I*1® nhém médu AB x VO 11" nhém médu A
Gt It 1° )
F,: 11219 : 11°1°
— Gia dinh ngudi em :

P: chéng I*1° nhém mdu AB x vo I"IY nhém mdu B

Gt s P

F, : ' e 1
Ciau 6. A
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