Vidocu.com - Chia sé tai liéu hoc tap mién phi

Tong hop kién thic vé Phuong phap nghién cuu

Pha hé va Di truyén hoc nguoi

I. Cac phuong phap nghién cuu di truyén nguoi

Nghién cltu di truyén & nguoi gap nhiéu khé khan do sinh sdn cham, dé it con,
va cac ly do xa hoi. Vi vay, cac nha khoa hoc da phéat trién nhirng phuong phap
dac thu.

1. Phuong phap nghién ctu pha hé

Day la phuong phap theo ddi su di truyén clia mot tinh trang nhat dinh trén
nhing nguoi thuéc cung mot dong ho qua nhiéu thé hé dé xac dinh dac diém di

truyén cua tinh trang dé.

Muc dich:

e Xac dinh tinh trang la tréi hay lan.

e Xac dinh gen guy dinh tinh trang nam trén NST thuong hay NST gidi tinh.
e Tinh toan xéac suat xuat hién tinh trang & cac thé hé sau.

Cac ky hiéu thuong dung trong so do pha hé:

e O : Nam binh thuong (khéng bi€u hién tinh trang nghién c(u)

e (O : N binh thuong (khéng bi€u hién tinh trang nghién clu)

e W : Nam bj bénh (bi€u hién tinh trang nghién ctru)
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e @ : Nt bi bénh (bi€u hién tinh trang nghién clru)
e - : Quan hé vg chong
e | : NGi b6 me véi con céi
Vi du 1: Pha hé bénh bach tang (do gen lan trén NST thuong quy dinh)
Xét so do pha hé sau:
Thé hé I: B6 (1) va me (2) déu binh thudng.
Thé hé II: Sinh ra 3 nguoi con, trong doé con trai (5) bi bénh/bach tang.
Phéan tich:
1. B6 me (1.1, 1.2) binh thuong nhung sinh con (11.5) bi bénh. Diéu nay ching té

tinh trang bénh la do gen lan quy dinh (gen troi khong thé cé hién tugng "bd

qua" thé hé).
2. Quy udc gen: A - binh thuong, a - bach tang.

3. Nguai con II.5 bj bénh cé ki€u gen la aa. Anh ta nhan mot alen a tir bd va

mot alen a tu me.

4. Do dé, bd (I.1) va me (I.2) déu binh thuong nhung phai mang gen bénh, cé

ki€u gen la Aa.

Vi du 2: Pha hé bénh mau khé dong (do gen lan trén NST gidi tinh X
quy dinh)
Xét so do pha hé:

Thé hé I: Me (2) binh thuong, b6 (1) bi bénh.

Thé hé Il: Sinh con géi (4) binh thuong, con trai (5) binh thudng.
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Phén tich:

1. Quy udc gen: xH - binh thuong, xh - bénh mau khé dbng.
2. B6 (I.1) bj bénh nén cé kiéu gen 1a XPy.

3. Me (1.2) binh thuong, nhung dé xac dinh ki€u gen chinh xac can xem con cai.

B6 (1.1) sé truyén X" cho t&t ca con gai.

4, Con gai (l1.4) binh thuong, nhan XN tir b6 va XH tir me. Vay ki€u gen cla con

gai 1a XHXxP (mang gen bénh). Me (1.2) chéc chan c6 kiéu gen XHxH,

5. Con trai (11.5) binh thuong, nhan Y tir bo va xH tir me. Vay kiéu gen la xHy.
2. Phuong phap nghién ctu tré dong sinh

Phuong phép nay gilp tim hi€u vai tro cta ki€u gen va méi truong doi véi su

hinh thanh tinh trang.

e Tré dong sinh cung tring: Do mét trirng thu tinh véi mot tinh trung, hop
tr phan chia thanh hai hodac nhiéu phdi. Ho c6 cung ki€u gen va cung gidi

tinh.

e Tré dong sinh khac tring: Do nhiéu triing rung cung ltc va dugc thu tinh
bdi cac tinh trung khéc nhau. Ho c6 ki€u gen khac nhau, c6 thé clng hoac

khéc gidi tinh, giéng nhu anh chi em rudt binh thudng.

Muc dich: So sdnh su khac biét vé tinh trang gilra cac cap déng sinh cung
triing va khac tring dé xac dinh mdc doé dnh huéng cda di truyén. Vi du:

Nghién clru vé bénh ti€u duong cho thay ti 1& cd hai tré cung mac bénh & céc
cap dong sinh cung triing la 65%, trong khi & cac cap dong sinh khac triing chi
la 18%. Diéu nay cho thay yéu té di truyén déng vai tro quan trong trong su
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phat trién cla bénh, nhung moéi truong (16i song, dinh dudng) cling cé anh

hudng dang ké (vi ti & khdng phai 100%).

Il. Di truyén Y hoc

Di truyén y hoc la nganh khoa hoc nghién cltu, chan doan, phong ngtra va diéu

tri cdc bénh di truyén & nguoi.
1. Bénh di truyén phan tu

La céc bénh do dot bién gen gay ra, lam thay déi cau trdc cla protein, dan dén

réi loan chuyén héa.

Co ché:Poét bién gen —» Roi loan tong hop protein —» Rdi loan chuyén héa
- BénhVi du 1: Bénh Phenylketonuria (PKU)
e Nguyén nhan: D6t bién gen an trén NST thuong, gay thi€u hut enzyme

chuyén hdéa axit amin Phenylalanine thanh Tyrosine.

e Hau qua: Phenylalanine tich tu trong mau, gay tén thuong hé than kinh, dan
dén thi€u nang tri tué.

e Phong ngura: Phat hién sém 6 tré so sinh va dp dung ché do an kiéng

nghiém ngat, giam Phenylalanine.

Vi du 2: Bénh héng cau hinh liém
e Nguyén nhan: Dot bién gen tréi khong hoan toan, thay thé mot cap

nucleotide trong gen ma hda chubi B-hemoglobin.

e Hau qua: Hemoglobin dot bién (HbS) lam hong cau bién dang thanh hinh

liém, gay tac nghén mach mau, thi€u mau va tén thuong céc ca quan.
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e Pac dié€m di truyén: Nguoi di hop tir (mang ca gen binh thudng va gen

bénh) cé khad nang khang bénh sot rét.
2. H6i chirng bénh lién quan dén dét bién nhiém sac thé (NST)

La cac bénh do bat thuong vé s6 lugng hoac cau tric clia NST, thuong gay ra

nhiéu dj tat bam sinh.
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Tén hoi ching

Pac diém chinh

Hoi chung

Down

Hoi chung

Turner

Hoi chung

Klinefelter

Hoi ching Siéu
nir (HOi chung

3X)

47, XX,
Cé 3 NST

+21 hoac
G cap so

47, XY,
21

+21
Chico 1

NST giGi 45, X0

tinh X

Co 3 NST
gigi tinh 47, XXY

XXY

Co 3 NST
gidi tinh 47, XXX

XXX
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Bé, lun, c6 rut, gady rong, lugi day
va hay thé ra, mat xéch, si dan,

vO sinh.

Bénh nhéan la ni, 1Un, cé ngan,
tuyén vu khéng phéat trién, khong
c6 kinh nguyét, t& cung nhd,

thuong vo sinh,

Bénh nhan la nam, than hinh cao,
chan tay dai, tinh hoan nhd, si

dan, thudng vo sinh.

Bénh nhan la n{t, thudng cao hon
trung binh, budng triing va to
cung kém phat trién, réi loan kinh

nguyét, khé cé con.
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11l. Bao vé von gen cua loai nguoi va cac van dé xa hoi
1. Bao vé von gen cua loai nguoi

Von gen cla loai nguoi la tap hop tat cd cac alen c6 trong quan thé nguoi. Bdo

vé vOn gen la bdo vé su da dang di truyén, tranh su gia tang cac alen gay bénh.

Cac bién phap chinh:

1. Tu van di truyén: Cac chuyén gia cung cap thong tin vé nguy co mac bénh
di truyén cho céc cap vo chong, gilp ho dua ra quyét dinh sinh san phu hgp.
Vi du: M6t cap vg chong déu mang gen 1an gay bénh tan mau bam sinh
(Thalassemia) sé dugc tu van rang xac suat sinh con bi bénh la 25% & moi

lan mang thai.

2. Sang loc trudc sinh: S dung cac ky thuat nhu siéu am, choc 6i, sinh thiét
tua nhau (CVS) dé€ phat hién sém céc di tat bdm sinh hoac bat thuong NST &
thai nhi.

Vi du: Choc 0i dé€ lay té bao cua thai nhi, sau doé lap karyotype (b6 NST) dé

chan doan hoi chirng Down.

3. Tranh cac tac nhan gay dot bién: Han ché tiép xUc véi cac tdc nhan vat ly
(tia phdéng xa, tia t& ngoai) va hda hoc (thudc trir sdu, chat déc héa hoc) céd
khd nang lam thay déi cau tric ADN.

4. Liéu phap gen (hudng tuong lai): Ky thuat thay thé gen bénh bang gen
lanh dé chra tri cac bénh di truyén. Hién van dang trong giai doan nghién

ctru va thir nghiém.
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2. Mot sé van dé xa hoi cua di truyén hoc

e Tac dong cua moi truong dén hé gen: Cic thdm hoa moéi trudng nhu vu
nd nha may hat nhan Chernobyl hay viéc s&t dung chat doc da cam/dioxin
trong chién tranh Viét Nam da gay ra hau qua di truyén nang né, lam tang ty

|&é ung thu va dj tat bdm sinh qua nhiéu thé hé.

e Van dé di truyén kha nang tri tué: Tri théng minh la mét tinh trang sé
lugng, do nhiéu gen tuong tac véi nhau va chiu dnh hudng I6n ctia moi
truong song, gido duc, dinh dudng. Khong thé quy két tri tué chi do yéu t6 di

truyén.

e H6n nhan céan huyét théng: Viéc két hon gilta nhirng ngudi cé quan hé ho
hang gan lam tang kha nang céc gen lan gay bénh gap nhau & thé déng hop,
lam tang ty 1& xuat hién cac bénh di truyén va suy thodi noi giéng.

Vi du: Néu mot gen 1an gay bénh hiém gap cé tan s6 1/100 trong quan thé,
Xac suat mot dda tré sinh ra tu cap vo chong khong ho hang bi bénh la
(1/100) x (1/100) = 1/10.000. Nhung néu ho la anh em ho, xac suat nay cé

thé tang 1én dén 1/400, cao han rat nhiéu.
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