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A. ĐẠI CƯƠNG VỀ NHIỄM SẮC THỂ 

Các dạng vật chất di truyền  

 

VCDT của vi khuẩn 

DNA trần (không lên kết với protein) dạng vòng, 

mạch kép. 

 

VCDT của virut  

DNA hoặc RNA một mạch hoặc 2 mạch. 

 

  

BÀI GIẢNG: DI TRUYỀN HỌC NHIỄM SẮC THỂ 

CHUYÊN ĐỀ: DI TRUYỀN HỌC 

MÔN: SINH HỌC 12 

GIÁO VIÊN: NGUYỄN KIM ANH 

 Trình bày được cấu trúc siêu hiển vi của nhiễm sắc thể. 

 Trình bày được nhiễm sắc thể là vật chất di truyền. 

 Mô tả được cách sắp xếp các gene trên NST, mỗi gene định vị tại một vị trí xác định gọi là locus. 

 Phát biểu được đột biến cấu trúc nhiễm sắc thể. 

 Trình bày được nguyên nhân đột biến nhiễm sắc thể. 

 Phân tích được vai trò và tác hại của một số dạng đột biến cấu trúc NST đối với sinh vật. 

 Phát biểu được đột biến số lượng nhiễm sắc thể. 

 Trình bày được nguyên nhân đột biến nhiễm sắc thể. 

 Phân tích được vai trò và tác hại của một số dạng đột biến số lượng NST đối với sinh vật. 

        MỤC TIÊU 
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Các dạng vật chất di truyền của sinh vật nhân thực 

 

- NST tập trung trong nhân tế bào nhân thực. 

- NST được xem là vật chất di truyền ở cấp độ tế bào. 

 

 

 

- NST có nhiều hình dạng khác nhau: que, hạt, V, móc... được quyết định bởi vị trí của tâm động. 

 

 

 

- NST tồn tại ở 2 dạng: NST đơn và NST kép. 

- NST kép gồm 2 chromatid đính với nhau ở tâm động. 

 

- Hình dạng của NST biến đổi theo chu kì tế bào. 

- Hình dạng của NST được quan sát rõ nhất ở kì giữa 

của quá trình nguyên phân (co xoắn cực đại). 

I. HÌNH THÁI VÀ CẤU TRÚC CỦA NHIỄM SẮC THỂ: 

1 Hình thái của NST 
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Tâm động: trình tự Nucleotide đặc biệt, vị trí liên kết 

với thoi phân bào giúp NST di chuyển về 2 cực của tế 

bào. 

- Vùng đầu mút: nằm ở hai đầu NST, giúp bảo vệ và 

không cho NST dính vào nhau. 

- Trình tự khởi đầu nhân đôi DNA. 

 

 

- Mỗi NST có 1 DNA liên kết với các loại protein khác nhau (chủ yếu là histon) 

 

- Cấu tạo 1 nucleosome 

+ 8 phân tử protein histon 

+ 1 đoạn DNA: 147 cặp nucletide cuốn quanh 1
3

4
 vòng 

- Giữa 2 nucleosome có: 

+ 1 đoạn DNA 

+ 1 phân tử protein histon  

→ Làm cho chiều dài DNA rút ngắn, quyết định hình thành các bậc cấu trúc tiếp theo 

 

Ý nghĩa:  NST có chiều dài ngắn lại khoảng 15.000- 20.000 lần so với chiều dài phân tử DNA. 

 Tiết kiệm diên tích 

 Bảo quản thông tin DT  

 Đảm bảo cho sự phân li, tổ hợp các NST trong quá trình phân bào 

VD: NST dài nhất của người chứa DNA dài: 82.000 µm → đóng xoắn cực đại ở kì giữa chỉ dài 10 µm. 

  

2 Cấu trúc siêu hiển vi của NST 
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- Trong tế bào lưỡng bội (2n), bộ NST thường tồn tại thành từng cặp tương đồng (giống nhau về hình thái, 

kích thước và trình tự các gene). 

Loài 
Số lượng 

NST (2n) 
Loài 

Số lượng 

NST (2n) 

Ruồi giấm 8 Đậu Hà Lan 14 

Vịt nhà 80 Khoai tây 48 

Gà 78 Lúa nước 24 

Người 46 Bông 52 

Lợn 38 Củ cải 18 

 

+ Mỗi loài có bộ NST đặc trưng về số lượng, hình thái và cấu trúc. 

+ Số lượng NST nhiều hay ít không phản ánh mức độ tiến hóa. 

 NST thường và NST giới tính  

 

 

  

NST thường NST giới tính 

- Có nhiều cặp trong tế bào lưỡng bội.  - Chỉ có 1 cặp trong tế bào lưỡng bội.  

- Luôn tồn tại thành cặp tương đồng.  - Có thể là cặp tương đồng XX hoặc không tương đồng XY.  

- Giống nhau ở cá thể đực và cái.  - Khác nhau ở cá thể đực và cái.  

- Mang gen quy định tính trạng thường, 

không liên quan đến giới tính.  

- Mang gen quy định giới tính, các gen quy định tính trạng liên 

quan đến giới tính, các gen quy định tính trạng thường.  

II. BỘ NHIỄM SẮC THỂ 
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1. Lưu giữ, bảo quản và truyền đạt thông tin di truyền:  

+ NST là cấu trúc mang gene.  

+ Gene được bảo quản bằng cách liên kết với protein histon với các mức xoắn khác nhau.  

+ NST có khả năng tự nhân đôi để truyền đạt thông tin di truyền qua các thế hệ.  

2. Điều hòa hoạt động của các gene thông qua các mức cuộn xoắn của NST  

3. Giúp tế bào phân chia đều vật chất di truyền cho các tế bào con và cho các thế hệ cơ thể theo cơ chế: 

nguyên phân, giảm phân, thụ tinh. 

B. ĐỘT BIẾN CẤU TRÚC NHIỄM SẮC THỂ (NST) 

 

 

- Đột biến cấu trúc NST là những biến đổi trong cấu trúc của NST dẫn đến sự sắp xếp lại các gene hoặc làm 

thay đổi hình dạng, cấu trúc của NST. 

- Nguyên nhân gây đột biến cấu trúc NST:  

+ Do tác nhân đột biến trong ngoại cảnh (vật lí, hóa học):  

• Tác nhân vật lí: tia phóng xạ, tia tử ngoại...  

• Tác nhân hóa học: Thuốc trừ sâu, thuốc diệt cỏ....  

+ Do tác nhân đột biến bên trong cơ thể:  

• Rối loạn trao đổi chất làm cho NST bị đứt gãy  

• Rối loạn quá trình tự nhân đôi của NST, trao đổi chéo không bình thường  

+ Tác nhân virus: herpes gây đứt gãy NST 

  

III. CHỨC NĂNG CỦA NHIỄM SẮC THỂ 

I. KHÁI NIỆM ĐỘT BIẾN CẤU TRÚC NST 
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- Là đột biến mất một đoạn nào đó của NST 

- Cơ chế: Một đoạn NST nào đó bị đứt ra và tiêu 

biến 

- Hậu quả: Giảm số lượng gene trên NST, mất cân 

bằng gene trong hệ gene.  

 Gây giảm sức sống hoặc gây chết. 

 

 

Ví dụ: ở người  

+ Mất đoạn NST 22 → ung thư máu ác tính  

+ Mất đoạn nhỏ NST 5 →Hội chứng mèo kêu (chậm PT trí tuệ, bất thường về hình thái cơ thể)  

- Mất đoạn không làm giảm sức sống được vận dụng: loại gene không mong muốn ra khỏi NST 

(ở cây trồng)  

- Nguyên cứu mất đoạn NST→ giúp xác định vị trí của gene→ Lập bản đồ gene. 

 

 

- Cơ chế:  

      + 1 đoạn NST bị đứt gãy được nối xen vào 

NST tương đồng 

      + Trao đổi chéo không cân giữa các 

chromatid 

- Là hiện tượng 1 đoạn NST lặp lại 1 hay nhiều lần  

II. PHÂN LOẠI ĐỘT BIẾN CẤU TRÚC NST 

1 Đột biến mất đoạn NST 

2 Đột biến lặp đoạn NST 
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VD1. Ở ruồi giấm lặp đoạn 16A trên  

NST X gây mắt lồi → mắt dẹt. 

VD2. Ở lúa đại mạch khi có đột biến lặp đoạn NST 

sẽ có khả năng làm tăng hoạt tính của enzyme 

amilase 

- Hậu quả:   

+ Tăng số gene trên NST→ tăng cường hoặc giảm bớt sự biểu hiện của tính trạng 

+ Làm mất cân bằng gene trong hệ gene → có thể gây hại cho cơ thể 

 

 

- Đột biến có thể xảy ra với đoạn chứa hoặc không 

chứa tâm động. 

- Là hiện tượng 1 đoạn NST nào đó đứt ra, đảo 

ngược 180° rồi nối lại vào vị trí cũ. 

 

- Hậu quả: Làm thay đổi vị trí của gene trên NST thay đổi mức hoạt động của gene có thể gây hại cho thể đột 

biến    

+ Tạo tính đa dạng giữa các nòi trong loài →  góp phần tạo nguyên liệu cho quá trình tiến hóa 

+ Ít ảnh hưởng đến sức sống của cá thể. 

- Ví dụ: Tìm thấy 12 dạng đảo đoạn khác nhau trên NST số 3 ở ruồi giấm liên quan đến sự thích ứng với nhiệt 

độ của môi trường. 

 

Là đột biến dẫn đến một đoạn của NST chuyển sang vị trí khác trên cùng một NST, hoặc trao đổi đoạn 

giữa các NST không tương đồng. 

- Hậu quả:  

+ Chuyển đoạn giữa 2 NST không tương đồng thay đổi nhóm gene liên kết 

+ Chuyển đoạn lớn thường gây chết hoặc giảm khả năng sinh sản của cá thể. 

+ Chuyển đoạn nhỏ thường ít ảnh hưởng tới sức sống, có thể có lợi cho sinh vật. Khá phổ  

3 Đột biến đảo đoạn NST 

4 Đột biến chuyển đoạn NST 
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biến ở lúa, chuối, đậu. 

- Ví dụ: Chuyển đoạn NST 22 và 9 NST 22 ngắn gây ung thư 

 

 

- Đối với quá trình tiến hóa: Tạo nguyên liệu cho quá trình chọn lọc và tiến hóa  

Đột biến cấu trúc NST→ Cấu trúc lại hệ gene → Sai khác với quần thể gốc → Cách li sinh sản → hình thành 

loài mới.  

- Đối với nghiên cứu: Nguyên cứu mất đoạn NST → giúp xác định vị trí của gene → Lập bản đồ gene. 

- Đối với chọn giống và sản xuất:  

+ Đột biến mất đoạn:   

• Lợi dụng đột biến mất đoạn nhỏ để loại bỏ gene xấu trong cây trồng.  

+ Đột biến lặp đoạn:  

• Lặp đoạn giúp tăng lượng sản phẩm do gene tạo ra → ứng dụng trong sản xuất.  

+ Đột biến chuyển đoạn:  

•  Lợi dụng đột biến chuyển đoạn nhỏ nhằm chuyển các gene mong muốn từ cây hoang dại vào cây trồng  

• Sử dụng dòng côn trùng bất thu do đột biến chuyển đoạn làm công cụ phòng chống sâu bệnh gây hại. 

  

III. Ý nghĩa của đột biến cấu trúc NST 
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C. ĐỘT BIẾN SỐ LƯỢNG NHIỄM SẮC THỂ (NST) 

 

 

 

- Đột biến số lượng NST là những biến đổi về số lượng của NST xảy ra ở 1, một số hoặc ở tất cả các cặp NST. 

 

+ Do rối loạn trao đổi chất trong tế bào 

+ Do tác nhân đột biến từ môi trường. 

→ Một, một số hoặc tất cả các NST không phân li trong nguyên phân hoặc giảm phân 

 

+ Đột biến lệch bội (Dị bội) 

+ Đột biến đa bội 

 

 

 

Là sự biến đổi số lượng NST xảy ra ở 1 hay một số cặp NST tương đồng trong tế bào, tạo nên thể lệch bội. 

 

KHÁI NIỆM ĐỘT BIẾN SỐ LƯỢNG NST 

 

- Nguyên nhân gây đột biến số lượng NST: 

 

- Phân loại:  

 

PHẦN A. ĐỘT BIẾN LỆCH BỘI 

 
II. ĐỘT BIẾN LỆCH BỘI 

1 Khái niệm 
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- Ở sinh vật lưỡng bội, đột biến lệch bội thường gặp 4 dạng chính: 

• Thể không (2n – 2): Tế bào lưỡng bội bị mất 1 cặp NST. 

• Thể một (2n – 1): Tế bào lưỡng bội bị mất 1 NST của cặp NST. 

• Thể ba (2n + 1): Tế bào lưỡng bội thêm 1 NST vào 1 cặp NST. 

• Thể bốn (2n + 2): Tế bào lưỡng bội thêm 2 NST vào 1 cặp NST. 

• Thể ba kép (2n + 1 + 1): Tế bào lưỡng bội có 2 thể 3 ở 2 cặp NST khác nhau. 

• Thể một kép (2n - 1 - 1): Tế bào lưỡng bội có 2 thể 1 ở 2 cặp NST khác nhau. 

 

 

- Một NST nào đó không phân li trong kì sau của nguyên phân  

 

- Xảy ra ở tế bào sinh dưỡng (2n) giai đoạn phôi sớm → thể khảm.  

 

  

2 Phân loại thể lệch bội 

II. CƠ CHẾ PHÁT SINH 

1 Trong nguyên phân 
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Cơ chế phát sinh thể một và thể ba: 

 

Cơ chế phát sinh thể không và một kép: 

 

  

2 Trong giảm phân và thụ tinh 
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Cơ chế phát sinh thể bốn và thể ba kép: 

 

 

 

- Được phát hiện trên nhiều đối tượng cả thực vật, động vật: người, ruồi giấm, lúa mì, cà độc dược... 

- Sự tăng, giảm số lượng của 1 hay vài cặp NST → làm mất cân bằng toàn hệ gene → giảm sức sống, giảm 

khả năng sinh sản hoặc gây chết. 

- Ví dụ: Ở người, rối loạn trong giảm phân cơ thể mẹ ở cặp NST giới tính: 

 

 

- Cung cấp nguyên liệu cho quá trình tiến hóa 

- Trong chọn giống: Đưa các NST theo ý muốn vào cây lai qua thể không 

- Trong di truyền học: Xác định vị trí gene trên NST. 

  

III. HẬU QUẢ VÀ Ý NGHĨA 

1 Hậu quả 

2 Ý nghĩa 
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- Là sự biến đổi số lượng NST ở tất cả các cặp NST trong tế bào theo hướng tăng thêm số nguyên lần bộ 

đơn bội và lớn hơn 2n hình thành các thể đa bội. 

 

- Nguyên nhân: Do tác động của các tác nhân lý hoá hay sự rối loạn của trao đổi chất nội bào → thoi vô sắc 

không hình thành trong phân bào dẫn tất cả NST kẹp đều không phân li → bộ NST trong tế bào tăng lên 

gấp đôi. 

 

 

- Ở sinh vật lưỡng bội, đột biến đa bội gồm 2 dạng chính: 

+ Tự đa bội : là sự tăng một số nguyên lần bộ NST đơn bội của cùng một loài, gồm các thể đa bội lẻ 3n, 

5n, 7n...và các thể đa bội chẵn 4n, 6n, 8n... 

+ Dị đa bội : là hiện tượng cả hai bộ NST lưỡng bội của hai loài khác nhau cùng tồn tại trong một tế bào. 

 

 

- Xảy ra ở tế bào sinh dưỡng (2n) giai đoạn phôi sớm → thể khảm.  

 

 

- Sự không phân li của tất cả các NST trong giảm phân I hoặc II tạo ra các loại giao tử bất thường 

 

  

PHẦN B. ĐỘT BIẾN ĐA BỘI 

 
I. ĐỘT BIẾN ĐA BỘI 

Phân loại thể đa bội 

 

II. CƠ CHẾ PHÁT SINH 

1 Trong nguyên phân 

2 Trong giảm phân và thụ tinh 
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Cơ chế phát sinh thể tam bội, thể tứ bội: 

 

Cơ thế phát sinh thể tự đa bội 

 

- Cơ thế phát sinh thể dị đa bội 

+ Chỉ xuất hiện ở con lai khác loài, thường xảy ra ở các loài thực 

vật có họ hang gần. 

+ Ở thể song đơn bội, cơ thể có sức sống nhưng bất thụ 

+ Nếu con lai xảy ra đột biến đa bội → làm tăng gấp đôi số NST 

của cả 2 loài → Hữu thụ. 

→ Lai xa, kèm đa bội hoá có vai trò quan trong trong quá trình 

tiến hoá; giúp hình thành loài mới nhanh chóng ở thực vật có hoa. 

 

- Cơ thế phát sinh thể dị đa bội 
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- Thể đa bội khá phổ biến ở thực vật, ít gặp ở động vật.  

- Tế bào của thể đa bội có hàm lượng ADN tăng gấp bội nên 

quá trình sinh tổng hợp các chất hữu cơ diễn ra mạnh mẽ. 

+ Tế bào to, cơ quan sinh dưỡng như thân, lá, củ lớn hơn. 

+ Khả năng phát triển khoẻ, chống chịu tốt… 
 

 

 

 

 

 

 

- Khả năng sinh sản: 

+ Các thể đa bội chẵn có khả năng sinh sản hữu tính. 

+ Các thể tự đa bội lẻ hầu như không có khả năng sinh giao tử → quả không có hạt. 

 

* Vai trò và ứng dụng của đột biến đa bội : 

      - Trong tiến hóa, các thể tự đa bội chẵn và dị đa bội góp phần tạo ra các loài mới một cách nhanh chóng. 

      - Tạo ra các giống cây trồng có năng suất cao     

 

Ứng dụng tạo quả không hạt (Thể đa bội lẻ)  

 

 

III. ĐẶC ĐIỂM CỦA THỂ ĐA BỘI 
 


