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CAC PHUONG PHAP NGHIEN CUU DI TRUYEN NGUOI

A. Ly thuyét

1. Nghién ctru pha hé
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Hinh 1.38. Pha hé bénh mu mau é nguéi

Muc dich: Nham xac dinh gen quy dinh tinh trang 1a tr6i hay lén, nam trén nhiém sic thé thuong hay
nhiém sic thé gidi tinh, di truyén theo nhiing quy luat di truyén nao.

Noi dung: Nghién ctru di truyén ctia mot tinh trang nhat dinh trén nhiing ngudi c6 quan hé ho hang qua
nhicu the hé (tinh trang nay c6 thé 1a mdt di tat hodc mdt bénh di truyen...).

Két qua: Xac dinh dugc mit nau, toc quin 1a tinh trang trdi, con mat den, toc thang 1a tinh trang lan. Bénh
mu mau dé va luc, mau kho dong do nhiing gen lén trén nhiém sac thé X quy dinh.

Han ché: Tén nhiéu thoi gian, néu su theo ddi, ghi chép khong day du thi két qua khong chinh xac, khong
hiéu quéa ddi v&i bénh rdi loan do phién ma, dich ma vi khong lién quan dén kiéu gen, khong di truyén
qua doi sau.

STUDY TIP

Phuong phap theo doi su di truy?en ciia mot tinh trang nhat dinh trén nhimg nguoi thude cung
mot dbqg ho quaqnhiéu thé h¢ dé xac dinh dac diém di truyén cua tinh trang doé (trdi, lan, do mat
hay nhiéu gen kiém soat) dugc goi la phuong phép nghién ctru pha hé.

2. Nghién ciru dong sinh

- Co hai loai sinh déi 1a sinh d6i cung trirng va sinh do6i khac tring.

- Nguoi ta dua vao hang loat dic diém vé sb lugng va chét luong dé phéan biét tré sinh d6i cting hay khac
tring;:

Trang | 1




Viing vang nén tang, Khai sing twong lai

lr‘\@ 1 trimg ‘ U 2 trimg
1 tinh tring ' ' 2 tinh trung
@

Khac
nhau thai

Sinh doi cung trung Sinh doi1 khac trung

Hinh 1.39. Sinh déi cung trimg va sinh d6i khic trirng

+ Tré sinh d6i ciing trimg phat trién tir mot trimg d4 thy tinh nén c6 cliing kiéu gen (trong nhan) bt budc
cung gidi.

+ Tré sinh d6i khac trimg phat trién tir hai trimg thu tinh khac nhau tré sinh déi khéc trimg c6 kiéu gen
khéc nhau va c6 thé cung gidi tinh hodc khac gidi tinh.

Muc dich: Nham xac dinh tinh trang chi yéu do kiéu gen quyét dinh hay phu thugc nhiéu vao diéu kién
moi truong.

Nbi dung: So sanh nhiing diém giéng nhau va khac nhau ciia ciing mét tinh trang & tré dong sinh song
trong cung mot moi truong hay khac mai truong.

Két qua: Nhom méu, bénh méu khé dong... phu thudc vao kiéu gen. Khéi lugng co thé, 4o thong minh
phu thudc vao ca kiéu gen lan dic¢u kién moi truong.

Han ché: Khong phan biét duoc cach thirc di truyén cua tinh trang.

3. Nghién ctru di truyén quén thé

Muc dich: Tinh tan s6 cac gen trong quan thé lién quan dén cac bénh di truyén, hau qua cua két hon gan
cling nhu nghién ciru nguon goc cuia cac nhom tdc nguoi.

Noi dung: Dya vao cong thirc Hacdi-Vanbec xac dinh tan so cac kiéu hinh d¢ tinh tan so cac gen trong
quan thé lién quan dén cac bénh di truyén.

Két qua: Tuti I¢ ca thé c6 biéu hién tinh trang lan dot bién c6 thé suy ra dugc tan s6 cua alen 13n dot bién
do6 trong quan the.

Han ché: Chi xem xét dugc ddi vai quﬁn thé can b'fmg, it co tac dung vdi ca nhan cu thé.
4. Nghién ciru té bao
- Pay 1a phuong phéap duoc dung phd bién hién nay dé phat hién va quan sat nhidm sic thé, qua d6 xéac

dinh cac di dang nhiém sac thé, cac hién twong léch boi, hién twong cau tric lai nhiém sac thé dan dén
nhicéu bénh di truyén hiém nghéo & nguoi.
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Hinh 1.40. Nghién ciru t€ bao

Muc dich: Tim ra khiém khuyét vé nhiém séc thé ctia cac bénh di truyén dé chan doan va diéu tri kip thoi.

Noi dung: Quan sat, so sanh cau triic hién vi ctia bd nhidém sac thé cua nhitng ngudi mac bénh di truyén
v6i nhitng nguoi binh thuong.

Két qua: Phat hién nhiém séc thé cta nhitng nguoi méc hoi chimg Pao (3 NST 21), Claiphento (XXY),
Tocno (XO)...

Han ché:

- Tén kém hoa chét va phuong tién khac.

- Khong giai thich dugc ngudn gdc phat sinh cta cic bénh di truyén cap phan tu.

- Chi d cap duoc t6i mot ca thé cy thé ma khong thay duoc bire tranh toan canh trong cong dong.

5. Phwong phap di truyén phan tir

Nee

Hinh 141, Virut HIV
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Muc dich
Xac dinh duoc ciu trac timg gen tuong ing véi mdi tinh trang hay bénh, tat di truyén nhét dinh.
Noi dung

Bing cac phuong phap nghién ctru khic nhau & murc phén tir, ngudi ta da biét chinh xac vi tri cua timg
nucléodtit ctia tirng gen tuong ing voi moi tinh trang nhat dinh.

Két qua

- X4c dinh duoc bd gen ciia ngudi co trén 30 nghin gen khac nhau. Nhiing két qua nay c6 ¥ nghia 16n
trong nghién ctru y sinh hoc nguoi.

- Nhirng nghién ctru yé d6t bién (ADN) hoidc vé hoat dong ctia gen & ngudi déu dua trén sy biéu hién
ki€u hinh (thé dot bien).

Han ché: Doi héi trinh do ki thuét cao va phuong tién dét tién.

MOT SO KIEN THUC CAN LUU Y Ki:

- Ganh ning di truyén 13 sy ton tai trong von gen ctia quan thé nguoi cac dot bién gay chét hoic
ntra gay chét.

- Bao vé vbn gen ciia loai nguoi bang 3 ‘cach (tao moi truong trong sach nham han ché cac tac
nhan dét bién, ding liéu phap gen, tu van di truyén va sang loc trudc sinh).

- Liéu phap gen la viéc chita bénh di truyén bang cach khic phuc nhiing sai hong di truyén.
Mubn tién hanh liéu phép gen thi phai sir dung cong nghé gen dé chuyén gen vao té bao cua
nguoi bénh.

- Ung thu 12 ting s6 luong té bao gay nén khéi u va di can. Hau hét cac bénh ung thu déu do dot
bién gen trdi xdy ra & t€ bao sinh dudng nén khong di truyén cho doi sau.

- Bénh Pheninketo niéu do dot bién gen lan trén NST thudng gy ra. Co thé ngudi bénh khong
c6 enzim chuyén hoa pheninalanin thanh tiroxin. Néu ap dung ché an it pheninalanin ngay tir
Iiic nho thi ¢6 thé han ché duge bénh.

- Céc bénh do gen lan trén NST thudng giy ra thi biéu hién & ca hai gidi véi ti 1é nhu nhau.
Nhitng bénh do gen 13n nim trén NST gi6i tinh X quy dinh thi biéu hién cht yéu & nam ma it
gip & nit. Nhitng bénh do gen 1an nam trén NST gidi tinh Y quy dinh thi chi biéu hién & nam
ma khong co6 ¢ nt.

- Khi bénh do gen lan quy dinh thi b6 me khong bj bénh van ¢6 thé sinh con bj bénh. B me bi
bénh thi tat ca cac con déu bénh.
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- Khi bénh do gen trdi quy dinh thi bd me khong bi bénh khong thé sinh con bj bénh. B6 me bi
bénh thi van c6 thé sinh con binh thudng.

- Khi bénh do gen trén NST X quy dinh thi me bi bénh s€ sinh con trai bi bénh. Khi bénh do gen
troi trén NST X quy dinh thi bo bi bénh s€ sinh ra con gai bi bénh.

- Virut HIV ¢6 vat chét di truyén la ARN sgi don. Khi virut xdm nhap vao té bao bach cau thi
dién ra qua trinh phién ma nguoc.

- Hinh anh ¢ bén miéu ta qua trinh phién ma ngugc cia virut HIV.

- Qua trinh 1ay nhiém cua virut bat dau khi né xAm nhap vao té bao nguoi. Hat virut gom hai
phan tir ARN, céc protein cau truc va enzim dam bao cho sy lay nhiém lién tuc.

- Virut str dung enzim phién mi nguoc dé tong hop mach ADN trén khuon ARN. Sau d6, ciing
nho enzim nay, tir mach ADN vira tong hop duoc ding 1am khuon dé tao mach ADN thir hai.
Phén tir ADN mach kép duoc tao s& xen vao ADN té bao chu nhd enzim xen. Tir ddy, ADN
virut nhan doi cung vé1 hé gen nguoi

STUDY TIP

Tur nhitng hiéu biét vé sai sot trong cdu triic va hoat dong ciia bo gen ngudi, ¢ thé du bao kha
nang xuat hién nhiing di hinh ¢ thé hé con chéu. Trén co s¢ d6 gitp y hoc 1am sang cé nhiing
phuong phép chita tri hodc giam nhe nhitng hau qua.

B. Bai tap
Cau 1:

Tai sao viéc nghién ciru di truyén & nguoi gap kho khan. Néu tén cac phuong phap nghién ctru di truyén
hoc nguoi?

Huwéng din giai
1) Cac kho khan: Nguoi sinh san cham, dé it con, s6 luong NST trong té bao 16n (2n = 46); kich thudce
be, it sai khac ve€ hinh dang, kho khan lon la do xa hoi, luat ket hon nén khong thé str dung phuong phap
lai. Mat khéc, khong thé xur 1i cac tac nhan gay dot bien doi voi ngudi nhu ¢ dong va thuc vat.
2) Cac phuong phap: Do vay, cac phuong phap dac biét nghién ctru di truyen hoc cho riéng loai nguoi
goém: nghién ctru pha h¢, nghién ciru tre d6ng sinh, nghién ciru té bao, di truyén phan tir, nghién ctru di

truyén quan thé.

Cau 2:
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Trinh bay vé cic phuong phap nghién ciru tré ddng sinh; nghién ctru té bao va di truyén phan tir & nguoi.
Huéng din giai

I. Nghién ctru tré dong sinh

1) Phan biét dong sinh cing trimg va khac trimg.

a) Pong sinh cung trimg: Mot tinh trung thuy tinh voi 1 tring thanh 1 hop tur, 1 hop tur quan the phat trién
phoi bi phan cat lam d6i phat trién thanh cac ca thé dong sinh cling trimg c6 kiéu gen rat giéng nhau.

b) Pdng sinh khac tramg: Hai tinh trang thy tinh hai trimg khac nhau (do r6i loan hoat dong budng trimg)
tao hai hop tir phat trién thanh hai co thé cé ki€u gen khac nhau.

2) a) Bong sinh clng trimg;

+ Nghién ctru cac cdp sinh doi hodc nhém dong sinh c6 thé phat hién anh hudng cia moi truong doi voi
cac kiéu gen dong nhat.

+ Nudi cac tré dong sinh cung tring trong hoan canh gidng nhau hoic trong hoan canh khac nhau tir d6
xéc dinh tinh trang nao chu yéu do kiéu gen qui dinh. Vi du: Céc tinh trang ¢ ngudi chu yeu do kiéu gen
qui dinh gom chiéu cao, mau da, mau mat, dang toc, nhém mau... Cac tinh trang cht yéu do méi truong
qui dinh gém dic diém tam li, tudi tho, trong luong co thé.

b) Pong sinh khac trimg:

O tré dong sinh khac trimg, cac tinh trang trén thuong khac nhau dit méi truong sdng gidng nhau hoic
khac nhau.

II. Nghién ciru té bao

+ MOi loai c6 bd NST dic trung vé hinh dang, kich thudc, s6 lwong, do vay quan sét tiéu ban té bao dudi
kinh hién vi, dua vao sy binh thuong hay bat thuong vé b NST con nguodi c6 thé du doan su phat trién
clia ca thé do.

+ Vi du: Khi nghién ctru by NST, cAu trac hién vi cua NST trong té bao, nguoi ta phat hién dugc nhiéu di
tat va bénh di truyén bam sinh c6 lién quan dén d6t bién NST nhu: mat, dit doan NST 21 hodc 22 giy
bénh bach ciu 4c tinh; c6 3 NST 13-15 bi di tat sirc moi, thira ngén, chét yéu, co 3 NST 16 - 18 bi di tat
ngon tré dai hon ngén gira, lai thap, ham bé.

IIL. Di truyén phén tir

+ Xac dinh céc chi s6 ADN biét dugc su téng hop céac loai proté€in nhu hoocmon, enzim, khang thé... tir
do biét dugc sy hinh thanh va sy phat trién cac loai tinh trang.

+ Str dung enzim cat gio1 han trong ki thuat tao ADN tai t6 hop, phuong phap phan tich dién di ADN,

giai ma trinh ty sap xép cac nuclédlit cua timg céa thé, dong ho dé theo ddi sy xuat hién ciia mot linh trang
nao do.
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Vitng vang nén téng, Khai séng tuong lai

Website HOC247 cung cip mét méi truong hec truc tuyén sinh dong, nhiéu tién ich thong minh, noi
dung bai giang duoc bién soan cong phu va giang day bai nhitng gi4o vién nhiéu nim kinh nghiém, giéi
vé kién thirc chuyén mon Ian ky ning sw pham dén tir cac trudng Pai hoc va céac trudng chuyén danh
tiéng.

I. Luyén Thi Online

Hoc moi ltic, moi noi, moi thiét bi — Tiét kiém 90%

- Luyén thi DH, THPT OG: boi ngi GV Giéi, Kinh nghiém tir cac Truong DH va THPT danh tiéng
xay dung cac khoa luyén thi THPTQG cac mon: Toan, Ngir Van, Tieng Anh, Vat Ly, Héa Hoc va
Sinh Hoc.

- Luyén thi vao lép 10 chuyén Toan: On thi HSG Iép 9 va luyén thi vao lép 10 chuyén Toan cac
truong PTNK, Chuyén HCM (LHP-TDN-NTH-GB), Chuyén Phan Bgi Chau Nghé An va céc trudng
Chuyén khac cung TS.Tran Nam Diing, TS. Pham S Nam, TS. Trinh Thanh Déo va Thay Nguyen buc
Tan.

I. Khoéd Hoc Nang Cao va HSG

Hoc Todn Online ciing Chuyén Gia

- Toan Nang Cao THCS: Cung cip chuong trinh Toan Nang Cao, Toan Chuyén danh cho cac em HS
THCS 16p 6, 7, 8, 9 yéu thich mon Toan phat trién tu duy, ning cao thanh tich hoc tap ¢ truong va dat
diém tot ¢ cac ky thi HSG.

- Boi dwéng HSG Toan: Boi dudng 5 phan moén Pai S6, S6 Hoc, Giai Tich, Hinh Hoc va Té Hop
danh cho hoc sinh cac khéi 16p 10, 11, 12. Poi ngii Giang Vién giau kinh nghiém: TS. L& Ba Khanh
Trinh, TS. Tran Nam Diing, TS. Pham Sy Nam, TS. Luu Ba Thang, Thay Lé Phic L, Thay V& Qudc
B4 Cdn cung d6i HLV dat thanh tich cao HSG Quéc Gia.

I1l.  Kénh hoc tap mién phi

HOC247 NET céng ddng hoc tép mién phi

HOC247 TV kénh Video bdi gidng mién phi

- HOC?247 NET: Website hoc mi&n phi c4c bai hoc theo chwong trinh SGK tir l6p 1 dén lop 12 tat ca
cac mon hoc Vvéi noi dung bai giang chi ti€t, sua bai tap SGK, luyen tap trac nghiém mén phi, kho tu
liéu tham khao phong phu va cong dong hoéi dap soéi dong nhat.

- HOC247 TV: Kénh Youtube cung cip cic Video bai giang, chuyén d¢, on tap, sira bai tap, sira dé thi
mien phi tir 16p 1 dén I6p 12 tat cd cac mon Toan- Ly - Hoa, Sinh- Sur - Dia, Ngit Van, Tin Hoc va
Tiéng Anh.

Trang | 7



http://hoc247.vn/
https://hoc247.vn/luyen-thi-thpt-quoc-gia-2018.html
http://chuyen10.hoc247.vn/
https://hoc247.vn/
https://hoc247.vn/
https://hoc247.vn/
https://hoc247.vn/
https://hoc247.net/
https://hoc247.net/
https://www.youtube.com/c/hoc247tvc

