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BAI GIANG: BAI TAP DI TRUYEN HQC NGUOI
CHUYEN PE: DI TRUYEN HQC NGUOI
MON: SINH HQC 12
GIAO VIEN: NGUYEN KIM ANH

@ MucTIEU

v' Néu dvwoc khdi niém di truyén hoc nguoi
v Néu dwege mot s6 phirong phdp nghién ciru di truyén hoc nguoi
v’ Xady dung dwege pha hé dé xdc dinh dwoc s di truyén tinh trang trong gia dinh

‘3@3 . KHAI NIEM, VAI TRO CUA DI TRUYEN HOC NGUGI
Khéi niém

- Di truyén hoc ngudi 1a nganh khoa hoc nghién ciru vé su di truyén va biéu hién cua céc tinh trang &

nguoi.
VAI TRO CUA DI TRUYEN HQOC NGU Ol
I, Cép Cung cép co Cung cép
hiéu biéet - Cung Cung "
e s s@ xac dinh A % co SO
quy luat di Y cap co cap co i
PO cac roi loan . . . nghién
truyen cua . s so choy s¢ cho di -
Y di fruyen va . 3 ctru di
cac tinh e A e hoc ca truyény 2
dac diem di n truyen
trang qua 3 . nhan hoc tw N 2
. £ oa truyen cua . x quan the
cac thé hé z. hoa van L.
= L roi loan nguoi
0 ngudi
Thuan loi

- Phuc vu cho nhu cau ciia con ngudi.

- D& dang nghién ctiu vé cac dac diém hinh théi, sinh ly, bénh...
Khé khan

- Nguoi chin sinh duc muén, sé luong con it va doi séng kéo dai.
- Sb lugng NST kha nhiéu, kich thudc nho va it sai khac vé hinh
dang, kich thudc.

- C6 hé than kinh nhay cam, khdng thé lai hoic gay dot bién

- Khong thé &p dung phuong phép lai, phan tich di truyén va gay

ddt bién nhu cac sinh vét khac vi 1i do xa hoi.
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@ Il. CAC PHUONG PHAP NGHIEN CUU DI TRUYEN NGUOI

Mét sé phuong phap nghién ciu di truyén ngudi

Phuong phép ~
nghién ctu Bung
Pha hé Phan tich so d6 pha hé dé theo dai su di truyén cia mét tinh trang nhat dinh |

(thudng la bénh, tat) trén nhitng ngudi thudc cung dong ho qua nhiéu thé hé.

Nghién ctu nhitng tré dong sinh séng trong cac mdi trudng gidng nhau va |
Tré déng sinh khac nhau nhdm danh gid vai tro clia kiéu gene va su tadc ddng cia méi trudng
dén su biéu hién cac tinh trang.

Dua vao cac ki thuat nghién ctru di truyén phan t (tach chiét DNA, dién di, lai
Ditruyén phantl  phan tl, PCR, gidi trinh tu gene,...) dé xac dinh cac réi loan di truyén lién quan
dén cdu truc hoac su biéu hién cua gene.

Thiét lap nhiém sic thé dé (karyotype) dé chan doan cac bénh, tat lién quan

Di truyén té bao e S e i 2
y dén dot bién cau tric va dot bién sé lugng nhiém sac thé.

Théng qua viéc phan tich, dinh lugng mét sé san pham cGa gene nhu
Di truyén hoa sinh  enzyme, hormone,... ¢6 thé chan doan mét sé bénh réi loan chuyén hoa lién
quan dén nhimng bat thudng trong cau tric hodc trong qua trinh biéu hién gene.

Dua vao dinh luat Hardy - Weinberg dé du doan hau qua cta két hon gan

Ditruyén quan thé PR S S Y
ciing nhu nguén goc cua cac quan thé ngudi.

Dua trén day cac bién di di truyén & dong vat (chudt, tho, ché, khi,...) cé biéu
Mo phéng hoc hién 1am sang giéng & ngudi lam co s& dé nghién cltu cac bénh, tat di truyén
& nguai.
Nghién cteu pha hé
- Khéi niém: Pha hé 1a cac thé hé néi tiép nhau (trong ciing dong ho)
- Phuong phép nghién ciru di truyén pha hé 1a phuong phéap theo ddi su di truyén ciia mot tinh trang nhat
dinh trén nhitng nguoi thudc cing mot dong ho qua nhiéu thé hé dé xac dinh dic diém di truyén cua tinh
trang d6 (trdi, 1an, do mot hay nhiéu gene kiém soét)

* Cac ki hiéu thuong duwoc sir dung
trong di truyén pha hé

O
| 2 ] Nam binh thuong

| O Nit binh thuong
O,

’ ! N O Nam bj bénh

(1) || . N bi bénh

7 8 9 10 11 .
I:I_O Vo chong

Vi du: su di truyén bénh bach tang do o .
gene lan trén NST thuong cuia mdt gia F C«';lp sm’h doi

dinh ¢6 3 thé hé, O M khic trimg
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Muc dich

Nhim xac dinh gene quy dinh tinh trang 1a troi hay lin, nam trén nhidm sic thé thuong hay nhiém sic thé
gi6i tinh, di truyén theo nhitng quy luat di truyén nao.

Han ché

- Tén nhiéu thoi gian, két qua khdng chinh xac.

- Khéng hiéu qua ddi vai bénh rdi loan do phién mé, dich ma vi khong lién quan dén kiéu gen, khong di
truyén qua doi sau.

Két qua

Xac dinh dwot

- Tinh trang troi: mat nau, téc quin, moi day, mii cong....

- Tinh trang lan: mat xanh, toc thang, mdi méng, miii thang...

- Tinh trang chiéu cao do nhiéu gene chi phéi

- Bénh mu mau do6 va luc, mau khé déng do nhitng gene lan trén nhiém sic thé X quy dinh, di truyén chéo.

- Tat dinh ngén 2,3 ¢6 tim 16ng ¢ tai do gene trén NST Y, di truyén thang.

Phwong phap nghién ciru tré déng sinh
a) Pong sinh clng tring:

Tré dong sinh cuing trang c6
kiéu gene gidng nhau, cung

giai tinh.

b) Péng sinh khac trirng:

- Kiéu gene khac nhau.

- C6 thé cuing gidi tinh hoac
khéc gidi tinh.
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* Muc dich: Nhim xéac dinh tinh trang chu yéu do kiéu gene quyét dinh hay phu thudc nhiéu vao diéu kién

moi trudng.

N/c tré sinh doi Tinh trang phu thudc chu yéu vao moi truwong
cung trimg I

2 méi trudong B
2 kiéu hinh

2 méi truong 1 kidn hinh
éu hi

Theo ddi su biéu hién |

cua 1 kicu gen Tinh trang phu thude chu yéu vao kiéu gen

Tinh trang phu thudc chu yéu vao maéi truong
N/c tré sinh d6i
khac tritng I

1 kiéu hinh

Theo déi sir hiéu hién
cta 2 kiéu gen l )
Tinh trang phu thuéc chii yéu vao kiéu gen

2 kiéu hinh

Két qua: xac dinh duoc

- Nhdm méu, bénh mau khé dong ...phu thudc vao kiéu gene (hé sb di truyén cao).

- Khéi lugng co thé, d thong minh phu thudc vao ca kiéu gene 1an diéu kién moi trudng.

- C4c tinh trang tam ly, tudi tho chiu anh hudng nhiéu ciia méi truong (c6 hé sé di truyén thap)

Nghién cteu té bao

Phuong phap duoc ding pho bién hién nay dé phat hién va quan sat nhiém sic thé, qua d6 xac dinh cac di
dang nhidm sic thé, cac hién twong léch boi, hién twong cau tric lai nhidm sac thé dan dén nhiéu bénh di

truyén hiém nghéo & ngudi.
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Nhiém sic d6 cuia ngudi bénh Pao (2n + 1 =47)

* Muc dich: Tim ra khiém khuyét vé nhidm sic thé cua céc bénh di truyén dé chan doan va diéu tri kip thoi.
* Két qua: phat hién dugc: NST cua nhitng ngudi mac hoi ching Pao (3 NST 21), Claiphento (XXY),
Tocno (XO)...

- Ung thu mau do mat doan NST 21, 22

Truy c@p trang hitps:/ /tuyensinh247.com dé hoc
Toan - Li - Hoa - Sinh - Vin - Anh - Sit - Din - Tin - GDKTEPL tot nhat!




=
TuyenSinh247.com

Hoc |a thich ngay!

K K

KX r

(i 18

N M

; , ® w  om 2

Hoi chimg Tocno (cip NST gidi tinh c6 1 chiée XO)
Cac phwong phap nghién ctru khac
a) Phwong phap nghién ciru quan thé
- Dya vao dinh luat Hardy - Weinberg, danh gia tan sé KH dé tinh mat d6 cac gene trong quan thé lién
quan dén cac bénh di truyén.
- Cho phép danh gia hau qua cua giao phdi can huyét va theo ddi su di truyén ciia cac quan thé nguoi vé
mat ngudn goc.
b) Nghién cieu di truyén hoc phan ti:
Muc dich: Xac dinh duoc ciu tric timg gene twong ng v6i mdi tinh trang hay bénh, tat di truyén nhat
dinh.
Két qua: Xac dinh dugc bo gene ciia ngudi ¢ trén 30 nghin gene khac nhau. Cé ¥ nghia 16n trong nghién
ctu y sinh hoc nguoi.
- Tur nhitng hiéu biét vé sai s6t trong cau triic va hoat dong cua bo gene nguoi, ¢6 thé du béo kha ning xuét
hién nhitng di hinh & thé hé con chau.

- Gilp y hoc 1dam sang c6 nhitng phuong phap chira tri hoac giam nhe nhitng hau qua
@ Il. Tiéu dé

Tiéu d& nho

Tiéu d& nho

Tiéu d& nho

E Phat trien bén viing

Su phat trién ddp itng dwroc nhu cau cua xa hgi hién tai, nhung khéng lam ton hai dén

kha ndng tiép can véi nhu cau phat trién cia cac thé hé rirong lai.

v=g LUYEN TAP
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