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Tong 6n kién thuc Di truyén hoc ngudi va Phuong
phap nghién ctiu pha hé

I. Cac phuong phap nghién cuu di truyén hoc nguoi

Nghién ctu di truyén & nguoi gap nhiéu khé khan (sinh sdn _cham, dé it con,
khong thé ap dung céc phép lai...). Do dd, cadc nha khoa hoc s&r dung nhiing

phuong phap dac thu.
1. Phuong phap nghién ctu pha hé

Khai niém: La phuong phéap theo doi su di truyén ctia mot tinh trang nhat dinh
trén nhitng nguoi thudéc cuing moét dong ho qua nhiéu thé hé dé xac dinh dac
diém di truyén cua tinh trang dé (troi, Ian, do gen trén NST thuong hay NST gidi

tinh quy dinh).

Cac budc phan tich pha hé:
1. Budc 1: Xac dinh tinh trang troi, lan.
o Quy tac: B6 me (P) khong bi€u hién tinh trang nhung sinh con (F1) c6 biéu

hién tinh trang - Tinh trang dé do gen 1an quy dinh va bé me di hop.
o Nguoc lai, néu con c6 tinh trang khac bé me, thi tinh trang cla con la tinh
trang lan.
2. Budc 2: Xac dinh gen quy dinh tinh trang nam trén NST thuong hay

NST gigi tinh.
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o Di truyén trén NST giéi tinh X: Thuong c6 hién tugng di truyén chéo
(me truyén cho con trai), va ti I& bi€u hién & hai gigi khong déu nhau. Néu
tinh trang 1an, me bi bénh (X®X?) chac chan sinh con trai bi bénh (X2Y).

o Di truyén trén NST gidi tinh Y: Di truyén thang, chi bi€u hién ¢ nam
gidi va di truyén cho 100% con trai.

o Di truyén trén NST thuong: Ti € biéu hién & hai gidi thuong xap xi bang

nhau.

3. Budc 3: Xac dinh kiéu gen cua cac ca thé trong pha hé. Dua vao két
qua hai budc trén va moi quan hé huyét théng dé bién luan kiéu gen.

Vi du: Xét pha hé bénh M & nguoi. B6 me binh thudng (1.1, 1.2) sinh con gai bi

bénh (11.1).

e Két luan 1: Bénh M do gen lan quy dinh (A: binh thudng > a: bénh M),

o K&t luan 2: Gen nam trén NST thudng. Vi néu gen trén NST X (XA > X3), con
géi bi bénh (X2X3) phai'nhan 1 X2 ttr b, khi d6 bé (X3Y) phai bi bénh, trai vai
gia thiét bd binh thuong.

e K&t luan 3: Ki€u gen cda I.1 va 1.2 la Aa, cua Il.1 la aa.

2. Phuong phap nghién ctu tré dong sinh
Khai niém:
e Pong sinh cung tritng (monozygotic twins): Do mét tring thu tinh véi

mot tinh trung tao thanh mét hop ti, sau dé hgp ti tach doéi, phat trién thanh

hai phoi riéng biét. Ho cé cung ki€u gen va cung gidi tinh.
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e Pong sinh khac tring (dizygotic twins): Do hai tri’ng khac nhau rung
cung ldc va dugc thu tinh bdi hai tinh trung khac nhau, tao hai hgp ti. Ho cé
ki€u gen khac nhau, c6 thé clung hoac khac gidi tinh, gidng nhau nhu anh chi

em ruodt.

Muc dich: Gilp xac dinh vai tro cta ki€u gen va moéi truong doéi véi su hinh
thanh mot tinh trang. Néu mot tinh trang xuéat hién & ca hai tré déng sinh cung
triing, chiing té tinh trang dé phu thudc nhiéu vao ki€u gen. Néu ti |é xuat hién
khac nhau, chirng té moi trudng cé vai tro quan trong.

Vi du:

e Cac bénh nhu tat st moi, hd ham éch c6 ti & déng mac 6 tré dong sinh clng
trirng cao hon nhiéu so véi khac tring, cho thay yéu té di truyén déng vai tro

chinh.

e Chiéu cao, can nang chiu dnh huéng cta ca di truyén va moi trudgng (dinh

dudng, luyén tap).
3. Phuong phap nghién ctu té bao hoc

Khai niém: La phuong phap quan séat, so sanh bd nhiém sac thé (NST) cua
ngudi binh thuong va nguoi bénh dé phat hién cac bat thuong vé sé lugng hoac

cau trdc NST.
Cong thuc:Lap Karyotype (Ban doé NST)
Muc dich: Chan doan cac héi chiing bénh lién quan dén dot bién NST.

Vi du:
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e Ngudi mac hoi chirng Down c6 3 NST s6 21 trong bd gen (Karyotype: 47, XX,

+21 hoac 47, XY, +21).

e N{ giGi mac hoi chiing Turner chi cé 1 NST giéi tinh X (Karyotype: 45, X).

Il. Di truyén y hoc

Di truyén y hoc la moét linh vuc cta di truyén hoc ngudi, chuyén nghién clu,

chdn doan, phong ngtra cac bénh di truyén va tu van vé cac nguy ca di-truyén.
1. Bénh di truyén phan ta (Bénh do dét bién gen)

La cac bénh do dot bién mét gen duy nhat gay ra, lam thay déi chic nang cua

protein tuong Ung.
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Loai bénh

e Bénh bach tang: Do dot bién gen
ma hdéa enzyme tyrosinase, khéng

Bénh chi biéu hién & thé téng hop dugc sac tdé melanin. Da,

Bénh do déng hop 13n (aa). Nguoi tdéc, mat céd mau nhat.

gen lan di hop (Aa) mang gen e Bénh hong cau hinh liém: bét

trén NST  bénh nhung khdng biéu bién thay thé cép A-T bang T-A

thuong hién. Ty 1& nam/nit méc lam axit amin glutamic bi thay
bénh nhu nhau. bang valin, khién héng cau bién

dang hinh liém, gay tac mach

mau.

e Bénh xuong chi ngan (chan tay

Bénh biéu hién ngay ca ngan): Gay ra bai alen troi, lam

Benh do khi & trang thai di hop ngudi bénh cé tam véc thap, chan
gen troi ' - < A N
(Aa). Nguoi bénh chi can tay ngan khong can doi.
trén NST ) o
mang mot alen trdi gdy ¢ Bénh Huntington: Gay thoai hoa
thuong

bénh 1a da biéu hién. hé than kinh, thuong bi€u hién &

tuGi trung nién.
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Loai bénh

e Bénh mau kho dong

Thudng do gen lan gay (Hemophilia): Do gen lan trén

Bénh do ra va biéu hién ¢ nam NST X gay ra, mau khéng déng

gen tren nhiéu hon n (vi nam hoac cham déng khi bj thuong.

NST gigi chican 1 alen 1an X2 da A o ) X
e Benh mu mau (do - luc): Khong
tinh X bi€u hién). C6 hién )
phan biét dugc mau doé va mau

tugng di truyén chéo. o
xanh la cay.

Bénh do Gen nam trén doan
gen trén khong tuong dong cua * Tat dinh ngon tay 2 va 3.
NST giéi Y. Chi di truyén cho nam ¢ Tat c¢é tim léng & vanh tai.

tinh Y giGi (di truyén thang).

2. Hoi ching bénh lién quan dén dét bi€én nhiém sac thé

La cac bénh do bat thuong vé so lugng hodc cau tric cla NST, thuong gay ra

cac bién déi hinh thai nghiém trong.
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Loai dot bién

Hoi chung

Karyotype

Pac diém chinh

Dot bién so6

luong NST

thuong (thé

ba)

Dot bién so6

luong NST gioi

tinh

HOi ching

Down

Ho6i ching

Patau

HOi ching

Edwards

Ho6i ching

Turner

HOi ching

Klinefelter

HOi ching siéu

nt (HOi ching

3X)
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47, XX/XY,

+21

47, XX/XY,

+13

47, XX/XY,

+18

45, X

47, XXY

47, XXX

Mat tron, det; khe mat
xéch; lugi day, hay the ra;
cO ngan; thiéu nang tri tué;

bat thu.

St moi, hd ham éch; dj tat
tim, than, ndo; thuong chét

Vd

som.

Tran do, cam lem; dj tat
tim, tay chan; thuong chét

7

som.

N{r; lUn; c6 ngan, c6 ngan;
tuyén va khong phéat trién;

budng triing teo; bat thu.
Nam; than hinh cao, chan
tay dai; tinh hoan nhg; si
dan; vo sinh.

N{r; budng tring va da con

khong phat trién; roi loan

kinh nguyét; kho cé con.
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3. Bénh ung thu

Khai niém: Ung thu la mot nhém bénh dac trung bédi su tdng sinh khong kiém
soat cla céac té bao, tao thanh cac khoi u ac tinh cé kha nang xam lan cac mo

|lan can va di can dén cac bd phan xa cla co thé.

Co ché: Ung thu phat sinh do dot bién gen, dac biét la cac gen lién quan dén

chu ki té bao.

o DOt bién gen tién ung thu (proto-oncogene) —» gen ung thu
(oncogene): Khién té bao phan chia lién tuc.

o DOt bién gen uc ché khéi u: Lam mat kha nang ki€m soéat chu ki té bao,

dan dén té bao phan chia khéng nging.

Ill. Bao vé von gen cua loai nguoi va cac van dé xa hoi

1. Bao vé von gen cua loai nguoi

VOn gen cula loai ngudi can dugc bao vé khdi cac tdc nhan gay dot bién va cac
yéu té lam tang tan suéat alen cé hai.

e Tao moi truong sach: Han ché s dung va ti€p xuc véi cac tdc nhan gay
dot bién trong khéng khi, nuéc, thuc pham (thudc trir sau, hda chat cong
nghiép, chat phéng xa...).

e Tu van di truyén: Cac chuyén gia di truyén cung cap thong tin va 10i

khuyén cho cac cap vo chéng vé nguy ca sinh con mac bénh di truyén, gidp

ho dua ra quyét dinh sinh sdn phu hgp.
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e Sang loc trudc sinh: S dung céc ki thuat nhu choc do dich 6i, sinh thiét
tua nhau thai d€ phan tich té bao ph6i, nham phat hién sém céc hoi ching di

truyén (vi du: hdi chimng Down).

e Liéu phap gen (Gene therapy): La ki thuat chira bénh bang cach thay thé
gen bénh bang gen lanh. Pay la mot huéng di day trién vong trong tuong lai

cla y hoc.
2. Mot s van dé xa hoi cua di truyén hoc

e Tédc déng cua méi trudong dén su biéu hién cua gen: Nhiéu tinh trang,
dac biét [a cdc bénh nhu ti€u duong, tim mach, chiu dnh hudng 16n tu [6i

song (ché do an udng, van dong).

e Van dé hon nhan can huyét: Két hon gilra nhitng nguoi cé quan hé ho
hang gan lam tang kha nang con céi mang cap gen lan gay bénh, lam suy
thodi noi giong. Luat Hon nhan va Gia dinh Viét Nam cam két hon trong vong
3 doi.

e Di truyén tri tué: Tri tué la mot tinh trang da gen, rat phic tap va chiu anh
hudng I6n clla moi truong gido duc, xa hdi. Do dé, khong thé danh gia con

ngudi chi dua trén yéu té di truyén.
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