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Hoc Ia thich ngay!

BAI GIANG: POT BIEN NHIEM SAC THE
CHUYEN PE: CO CHE BIEN DI VA DI TRUYEN CAP PQ TE BAO
MON: SINH HQC 12
GIAO VIEN: NGUYEN PUC HIEU

v’ Trinh bay dwoc khdi niém va mot 56 dang dot bién cau tric va s6 lwong NST.
v Gidi thich dwoc nguyén nhan va néu dwoc vai tro ciia dot bién NST doi véi ban thin SV va con nguoi.

@ Khai niém dot bién nhiém sic thé

« Dot bién nhidm sac thé 1a nhiing bién doi vé ciu tric Yg gg RK Kg a?}

hoac s6 lugng nhidm sac thé.

« Dot bién nhidm sic thé cd thé phét sinh do sy phan li cua ”x xx X){ “” a” nx xx
nhi&m sac thé trong qua trinh phan bao bj réi loan hoic m X” xﬁ nh Kx KH

do tac dong cua cac tac nhan vat ly hoa hoc.

Nhirng dic diém cia dot bién P ¥ o xt m

X X

Dot bién 1a vo huéng

Dot bién xay ra ngau nhién

«  Mai lan tai ban DNA, phan bao déu c6 x4c suat xay ra dot bién

Nguyén nhén gy ra dgt bién NST

«  Nguyén nhan bén trong: do réi loan méi trudng ndi bao

* Nguyén nhan bén ngoai: do tac nhan vat ly (tia phong xa...) hoa hoc, sinh hoc (virus)

«  Céc tac nhan thuong s& 1am rdi loan qué trinh phan ly cua nhiém sic thé, hoac dut gay
@ Dot bién cau trac NST

C4c dang ddt bién cdu trac nhiém sic thé

Mat doan Chuyén doan Lap doan DPao doan
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Dot bién mat doan
«  Xay ra khi mot doan (dau mat hoic doan giita) trén mot NST bj dut ra, doan bi dut c6 thé gin vao 1
vi tri khac hoic bi tiéu bién.
*  Truong hop mét doan chira tim dong thi nhidm sic thé d6 bién mat

« Mét doan din dén mat mot s gene nhat dinh, thudng gay chét hodc giam kha ning sinh san, giam sic

sbng.
Dot bién mat doan ‘
Normal set of Deletions
« O nguoi, mat doan canh ngan NST so 5 gay hoi ching meo e

kéu, mat doan canh dai NST sé 11 gay hoi chiing Jacobsen. ﬁ ﬁ l I i i B 8 ‘ l i l
X

Dot bién lip doan

«  Thudng xay ra do hién tugng trao d6i chéo khdng can (hai chromatid khac nguén trao ddi cac doan
DNA khéng bang nhau) trong giam phan hinh thanh mot NST mat doan va mot NST ldp doan.

« Liap doan 1am ting s6 lwong gene trén NST, lam giam hoic ting cudng biéu hién gene
Dot bién lip doan

« O rudi giam, dot bién lap doan 1am mat 16i thanh mat det

Normal set of Amplifications
chromosomes

« Mot doan NST dit ra va gan trd lai vao NST ban dau nhung theo chiéu nguoc lai, doan nay co thé

Dot bién diao doan

chtra tam dong hoac khéng chura tam dong.

«  Pao doan lam trinh ty caa gene trén NST bj thay ddi dan dén mic hoat dong cua gene c6 thé bi thay
doi tang hozc giam, hoic khdng hoat dong.

« O co thé di hop doan dao néu xay ra trao d6i chéo s& tao ra giao tir khong binh thuong, hop tir khéng
¢6 kha ning song.

Dot bién dao doan

« O ngudi dao doan NST s6 9 mang tam dong gay ra giao Normal set of Inversions
] chromosomes
tr bat thuong, ting nguy co say thai. Cac truong hop ! l
séng s& méc di tat bam sinh. ﬂ ﬁ ! ! i i ] (') Flip
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Dot bién chuyén doan

Xay ra khi khi mot doan NST bi dit ra va gan vao mot vi tri Normal set of Translocations

- \ e 2 . . . , chromosomes
mai, tuy theo vi tri gan ma dugc chia thanh céc dang

"

{

Chuyén doan trén mot NST: doan bj dat ra gan vao mot vi i ' I i f} g l ! i i
|

tri mai trén NST dé

Chuyén doan giita cac NST khong tuong ddng.

Chuyén doan giita cac NST khong tuwong dong:

Chuyén doan tuong hd: hai NST khong twong dong trao dbi doan cho nhau

Chuyén doan khong twong hd: mot doan tir NST nay chuyén sang mot NST khac.

Chuyén doan nho thuong it gay anh hudng dén stc sdng, chuyén doan 16n thuong gay chét hodc mat
kha nang sinh san ¢ sinh vat.

O ngudi: chuyén doan khong twrong hd tir NST 21 sang NST 14 gy hoi chitng Down, chuyén doan
trong hd NST s6 9 va 22 gay bach cau dong tuy man tinh.

@ Dét bién sé lugng NST

Dot bién sé lwong nhidm sic thé 1a nhitng bién ddi vé sé lwong & mot hay mét s6 ciap nhiém sac thé

(46t bién léch boi) hoic toan bo nhidm séc thé (dot bién da boi)

Pét bién lech boi

Dot bién léch boi phét sinh do sy tac dong cua cac tac nhan dot bién hoac rdi loan sinh ly ndi bao 1am
cho mét hodc mét sé cap NST twong dong khdng phan li trong qué trinh phan bao.

Trong nguyén phan, rbi loan phan li NST & cé4c té bao soma s& 1am cho mét phan co thé mang dot bién
léch boi va hinh thanh thé kham.

Dot bién léch boi 1am ting hodc giam s6 luong cua mot hay mot sé cap NST dan dén mat can bang hé

gene nén thuong gay chét hoic giam sic séng hoac giam kha nang sinh san

H§i chirng siéu nir (XXX)

Triple X Syndrome

6 7 8

1 2 3 4 5

9 10 11 12 13 14 15 16
1RIRIBIETRT

17 18 19 20 21 22 XXX
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XYY Syndrome

Hi chieng siéu nam (XYY)

« Tilé xuét hién 1/1000 bé trai ” ” II ” ” ” “ ”

»  Chiéu cao vuot troi so véi binh thuong “ “ “ i
IRIRIRY

H6| Chl:l'ng Down 9 10 1 12 13 gts 16
« Dot bién thira 1 NST s6 21 IRIRIRINT u@

17 18 19 20 21 2 Xy

«  Pic diém: thiéu nang tri tu¢, dau nho, khudn mat dac trung, mat hoi héch 1én, mii tet.

Héi chieng Patau, 3 NST s6 13

+ 1/4000 tré i

«  Hoi chimng nay gay tir vong ngay trong ngay dau hoic tuan @\ e

e
dau sau sinh ?/\@
- 5% 10 % séng sot dui | nam tubi | TRISOMY 13 A

Dot bién da boi

« L& su ting 1én mot s6 nguyén 1an bo nhidm sic thé don boi cua loai va 16n hon 2n. Tuy theo ngudn
g6c cuia bo NST cua thé dot bién ma dot bién da boi duoc chia thanh: tu da boi va di da boi.

Dot bién tu da boi

« Lasu tang 1én cta bo nhidm séc thé thugc cling mot
Haploid Diploid Polyploid

loai, gdm thé da boi Ié (3n, 5n, ...) va thé da boi

chan (4n, én,..) i l {} ”H HHI' m} HH [}H
«  Co ché phat sinh dot bién tw da boi 1a do sy khong
phan ly ciia toan bo NST trong giam phan dan dén Il “ “

hinh thanh giao tir 6 bo nhidm sic thé 2n

«  Tu da boi ciing c6 thé phat sinh trong lan nguyén " l' !l
phan dau tién cua hop tir hinh thanh thé ti boi,

hoic trong qua trinh nguyén phan cua té bao soma hinh thanh thé kham.
Dot bién di da boi
« L& sy tang 1én vé s6 lwong nhidm sic thé do nhan thém bo nhidm sic

thé tir loai khac.

«  Thé dj da bdi duoc hinh thanh do lai xa (lai gitra hai loai khac nhau) va =
da boi hoa.
«  Con lai khéc loai do c6 bo NST khéng tuong dong nén khong c6 kha ning sinh san (bat thy), khi con

lai dugc da boi hoa lam ting gap doi sd lwong bo NST.
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Mé rong mot sé6 dang dot bién khac

Nhiém sic thé dang vong

O nguoi NST s6 2 dang vong gay tiang truong cham thé chat, phat

trién cham tri tué, dau nhé. '
NST s6 20 dang vong gay dong kinh, thiéu nang tri tu¢, anh huéng - I - o

su phét trién cua no.

Nhiém séc thé déu.
Gay mét can bang hé gene, cac gene trén cac canh cua NST c¢d thé bi nhiéu I&n hodc mat di.

ISOCHROMOSOMES
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Nhiém sic thé 2 tam dong, hinh thanh do su t6 hop cua 2 NST lai v6i nhau

two long
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Chromosomes ¢ Dicentric Acentric
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Vai tro ciia dt bién

Dot bién NST tao ra vat chat di truyén bo sung va ting kich thuéc hé gene, dan dén sy sip xép lai
gene trén NST, gop phan tao nguyén liéu cho tién hoa.

Vi du: Pao doan nhiéu lan trén cac NST cua loai mudi gop phan hinh thanh loai méi.

Nguoi ta sir dung dot bién nhiém sac thé dé tao céc gidng cdy trong mang cac dac tinh mong muén,
gid tri kinh té cao

Vi du: gay dot bién da boi 1é dé hinh thanh céc loai qua khdng hat

Dbi véi nghién ctu di truyén: Thong qua nhirng bat thuong vé cau tric va sb luong NST c6 thé phat
hién va dy doan nhitng kha nang xuét hién dé cé bién phap phong tranh chong bénh tat

Vi du: st dung dot bién mat doan NST dé 1ap ban db di truyén. Dya vao lip doan. Ngudi ta c6 thé

giai thich su xuat hién cua nhiéu gene chirc ning tuong tu (ho da gene) dua vao lap doan NST.
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