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Tong hop kién thic: Gen, Ma di truyén va Dot
bién gen

Tai liéu nay cung cap moét cai nhin téng quan, day du vé cac khai niém co ban
va phuong phap giadi bai tap lién quan dén gen, ma di truyén va cédc dang dot

bi€n cau trdc gen thuong gap.

Phan I: Gen va cac cong thuc tinh toan
1. Khdi niém Gen
Gen la moOt doan cua phan t&r ADN mang thong tin ma hdéa cho moét sadn pham
xac dinh (chudi polipeptit hoac mot phan t&r ARN).
2. Cau tric cua gen cau truc
O sinh vat nhan so: Ving ma hda lién tuc (khdng chia intron). Cau tric
gom 3 vlung:
o Vung diéu hoa (promoter): Nam & dau 3' cila mach ma goc, mang tin
hiéu khai dong va ki€m soat qué trinh phién ma.
o Vung ma héa: Mang théng tin ma hda cac axit amin.
o Vung két thuc: Nam 6 dau 5' ciia mach ma g6c, mang tin hiéu két thic

phién ma.

e O sinh vat nhan thuc: Vung ma hda khong lién tuc, xen ké cac doan ma
hdéa (exon) va cac doan khéng ma hda (intron).
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3. Cac céng thuc co ban vé Gen (ADN)

Xét modt gen cé téng s6 N nucleotit, chiéu dai L, khoi lugng M va sé nucleotit

moi loai la A, T, G, X.

1. Téng sé Nucleotit (N):

N = 2A + 2G = 2T + 2X

Giai thich: Dua trén nguyén tac bé sung (NTBS), A lubn lién két véi T, G ludn

lién két vai X. Do d6, A =T va G = X. Téng s6 Nu bang téng ctia ca 4 loai.

2. Chieu dai cua Gen (L):

L= (N/2) x 3.4 A (Angstrom)

Giai thich: Gen c6 2 mach, chiéu dai cta-gen la chiéu dai mot mach. S6 cap

Nu la N/2. Méi cap Nu dai 3.4 A.
Luu y: 1 nm =10 A; 1 um = 104 A.

3. Khoi lugng phan ti cua Gen (M):

M =N x 300 dvC
Giai thich: Khoi lugng trung binh cla mot nucleotit la 300 dvC.

4. SO lién két Hidro (H):

H = 2A + 3G

Giai thich: Cap A-T dugc ndi véi nhau bang 2 lién két hidro. Cap G-X dugc noi

véi nhau bang 3 lién két hidro.

5. S6 chu ky xoan (C):
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C=N/20

Gidi thich: M6i chu ky xoan ctia ADN gém 10 cap nucleotit (tlrc 20 Nu).

Vi du minh hoa:
Vi du 1: M6t gen cé chiéu dai 4080 A. Téng s6 nucleotit clia gen |a bao nhiéu?

Gidi: Ap dung cong thic L = (N/2) x 3.4 A.

=>N=(2*L)/3.4=(2*4080) /3.4 = 2400 nucleotit.

Vi du 2: Mot gen c6é 3000 nucleotit va cé s6 nucleotit loai Guanin (G) chiém
20% téng s6 Nu. Tinh so lién két hidro cta gen.

Gidi:

-S6 Nuloai G = X =20% * 3000 = 600 Nu.

-Taco: 2A + 2G =N => 2A + 2*600 = 3000 => 2A = 1800 => A = 900 Nu.

- SO lién két hidro: H = 2A + 3G /= 2*900 + 3*600 = 1800 + 1800 = 3600 lién

két.

Phan IlI: Ma di truyén

1. Khdi niém

Ma di truyén la trinh tu sap xép cac nucleotit trong gen (hoac trong mARN) quy
dinh trinh tu sap xép cac axit amin trong chubi polipeptit.

2. Pac di€ém cta ma di truyén

e La ma bo ba (triplet): C(& 3 nucleotit diing ké ti€p nhau trén mARN ma hda

cho moét axit amin.
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e Tinh phé bién: Hau hét cac loai sinh vat déu dung chung mét bdé ma di
truyén (trr mot vai ngoai 1€).

e Tinh dac hiéu: Mot b ba chi ma hdéa cho moét loai axit amin.

e Tinh thodi héa: Nhiéu b ba khac nhau cé thé cung ma hdéa cho mot loai
axit amin (tro AUG va UGG).

e Ma khéi dau va két thuc:
o Ma md dau: AUG (ma hoéa axit amin Methionine & sinh vat nhan thuc hoac

formyl-Methionine & sinh vat nhan so).

o Ma két thuc: UAA, UAG, UGA. Cac ma nay khéong ma hda axit amin ma

lam nhiém vu két thic dich ma.

Vi du minh hoa:
Vi du 1 (Tinh thoadi héa): C3 hai b0 ba 5'UUU3' va 5'UUX3' trén mARN déu ma

hdéa cho axit amin Phenylalanine.

Vi du 2 (Tinh dac hiéu): B6 ba 5'AUG3' chi ma hda cho Methionine, khdng ma

hda cho bat ky axit amin nao khac.

Phan lll: Dot bién gen (Dot bién di€ém)

Dot bién gen la nhiing bién déi trong cau tric cla gen. Dot bién diém la dang
dot bién chi lién quan dén mot cap nucleotit.

1. Cac dang doét bién diém

a. Thay thé mét cap nucleotit

Mot cap nucleotit trong gen dugc thay bang mot cap nucleotit khac.
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Hé qua vé cau truc:

e Tong s6 Nu (N), Chiéu dai (L): Khéng thay déi.

e SO lién két Hidro (H):
o Thay thé cap A-T bang G-X: H' = H + 1 (tang 1 lién két).
o Thay thé cap G-X bang A-T: H' = H - 1 (giam 1 lién két).

o Thay thé cung loai (A-T bang T-A hodc G-X bang X-G): H' = H (kh6ong da6i).

Hau qua vé chuc nang (trén chuoi polipeptit):

» Dot bién dong nghia: B0 ba sau dot bién ma hda clng axit amin véi bd ba
ban dau (do tinh thodi héa ciia ma di truyén). Chuéi polipeptit khéng thay
dai.

o DOt bién sai nghia: BO ba sau dot bién ma hdéa mot axit amin khac. Chudi
polipeptit thay d6i mot axit amin.

o DOt bién v6 nghia: B ba sau dot bién tré thanh moét trong cac bd ba két
thic (UAA, UAG, UGA). Qué trinh dich ma ding lai sém, tao ra chudi

polipeptit ngan hon.

Vi du: Xét doan gen cé mach goéc: 3'...TAX TTX...5'. mARN tuong ung: 5'...AUG

AAG...3', mé hoéa chubi Met - Lys.

e TH1 (Péng nghia): Thay cap A-T & vi tri th&t 9 bang T-A. Mach géc méi:
3'...TAX TTA...5'. mARN mgi: 5'...AUG AAU...3'. Ca AAG va AAU déu ma hoa

Lys. Chudi polipeptit khéng daéi.
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e TH2 (Sai nghia): Thay cap T-A & vi tri th& 8 bang G-X. Mach géc méi:
3'...TAX TGX...5'. mARN mdi: 5'...AUG AXG...3', ma héa chubi Met - Thr. Chubi

polipeptit thay doi axit amin th 2.

e TH3 (V6 nghia): Thay cap T-A & vi tri th&r 7 bang A-T. Mach g6c mdi:
3'...TAX ATX...5'. mARN méi: 5'...AUG UAG...3'. UAG la ma két thic. Chubi

polipeptit chi cé 1 axit amin (Met).
b. Mat moét cap nucleotit
Mot cap nucleotit bi mat di khadi gen.
Hé qua vé cau truc:
e Tong s6 Nu (N): N' = N - 2 (gidm 2 Nu).
e Chiéu dai (L): L'=L- 3.4 A (gidam 3.4 A).

e SO lién két Hidro (H):

o Mat cap A-T: H' = H - 2 (giam 2 lién két).

o Mat cap G-X: H' = H - 3 (gidm 3 lién két).

Hau qua vé chiic nang: Gay hién tuong dich khung doc ma di truyén tu vi tri
xay ra dot bién. Toan bd cac axit amin tir diém doét bién tré vé sau thuong bj

thay déi. Pay la dang dot bién thudng gay hau qua nghiém trong.

Vi du: Mach goc: 3'...TAX GTA AXT...5'. mARN: 5'...AUG XAU UGA...3' (Met - His
- Stop).
Néu mat cap G-X & vj tri thir 4-5: Mach géc méi: 3'..TAX TAA XT...5'. mARN mdi:

5'...AUG AUU GA...3' (Met - lle - ...). Khung doc da bi dich chuyén.
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c. Thém mot cap nucleotit

M6t cap nucleotit dugc thém vao gen.

Hé qua vé cau truc:

e Tong s6 Nu (N): N' = N + 2 (tdng 2 Nu).
e Chiéu dai (L): L' =L + 3.4 A (tdng 3.4 A).

e SO lién két Hidro (H):

o Thém cap A-T: H' = H + 2 (tang 2 lién két).

o Thém cap G-X: H' = H + 3 (tang 3 lién két).

Hau qua vé chuc nang: Tuong ty nhu dot bién mat cap Nu, gay dich khung

doc ma di truyén va thuong gay hau qua nghiém trong.

Vi du: Mach goc: 3'...TAX GTA AXT...5'. mARN:5'...AUG XAU UGA...3' (Met - His
- Stop).

Néu thém cap A-T vao sau vj tri th& 3: Mach goc méi: 3'...TAX AGT AAX T...5'.
MARN mdi: 5'...AUG UXA UUG A...3' (Met - Ser - Leu - ...). Khung doc da bi dich

chuyén.
Phan IV: Phuong phap giai bai tap dot bién gen

Dang 1: Nhan biét dang dét bién dua vao su thay déi cau triuc gen

Phuong phap: So sanh cac thong s6 L, N, H cla gen dot bién (gen B) so véi

gen ban dau (gen b).
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Thay d&i

Thay d6i Tong Thay doi Lién két

Dang dot bién

Chiéu dai (L) s6 Nu (N) Hidro (AH)

Thay thé 1 cap A-T

\ Khong doi Khong doi +1
bang 1 cap G-X
Thay thé 1 cap G-X

\ Khong daoi Khong doi -1
bang 1 cap A-T
Mat 1 cap A-T Gidm 3.4 A Gidam 2 -2
Mat 1 cap G-X Giam 3.4 A Giam 2 -3
Thém 1 cap A-T Tang 3.4 A Tang 2 +2
Thém 1 cap G-X Tang 3.4 A Tang 2 +3

Vi du: Gen A c6 chiéu dai 5100 A va cé 3900 lién két hidro. Gen A bj dot bién
thanh gen a. Gen a cé chiéu dai khong doéi nhung kém gen A 1 lién két hidro.
Xac dinh dang dot bién.

Giai:

- Gen a cé chiéu dai khong déi so véi gen A => T6ng s6 Nu khong déi.

- Gen a kém gen A 1 lién két hidro (H' = H - 1).

- Dua vao bang trén, ta két luadn day la dang dot bién thay thé mot cap G-X

bang mét cap A-T.
Dang 2: Xac dinh hau qua cta doét bién Ién chudi polipeptit

Phuong phap:
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1. Tt gen ban dau, xac dinh trinh ty mARN va chubi polipeptit tuong (ng.
2. Thuc hién dot bién trén gen dé cé gen mdi.
3. T&r gen mdi, xac dinh trinh ty mARN va chudi polipeptit méi.

4. So sanh chubi polipeptit mai véi chudi ban dau dé xac dinh hau qua (thay doi

bao nhiéu axit amin, cé xuat hién ma két thdc sém khong...).

Vi du: Mot doan gen cé trinh tu mach goc la 3'...GXX XGA TTT...5". Néu xay ra
dot bi€n mat cap nucleotit th& 7 (T-A) thi chudi polipeptit sé thay déi nhu thé
nao?

Giai:

1. Gen ban dau:

- Mach goc: 3'...GXX XGA TTT...5’

- mARN: 5°...XGG GXU AAA...3’

- Polipeptit: Arg - Gly - Lys

2. Gen dot bién (mat cap T-A thu 7):

- Mach goc méi: 3'...GXX XGA TT...5’ -> Dich khung -> 3'...GXX XGT T...5’

- mARN méi: 5'...XGG GXA A...3’

- Polipeptit mai: Arg - Ala - ...

3. So sanh: DOt bién lam thay déi axit amin th( hai (tUr Gly thanh Ala) va lam
dich khung doc ttr vi tri dé tré di, gay ra thay d6i hang loat cac axit amin phia

Sau.
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