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4. Trinh bay dwoc cdc nguyén Iy va quy ludt co ban cia sw di truyén tir d6 gidi thich dwegc
sw di truyén cdc tinh trang va bénh Iy dé cé thé phong, diéu tri va tw van cho moi nguoi.
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DANH GIA:
- Hinh thite thi: Tric nghiém
- Thang diém: 10
- Tiéu chi danh gia:
+ Diéu kién dy thi két thic hoc phén: Tham du tir 80% sd tiét hoc tré 1én
+ Piém danh gia
. Biém qua trinh:
Diém thuong xuyén( Hé s6 1): 1 bai kiém tra 15 dén 30 phut.
Piém dinh ky( Hé s6 2): 01 bai kiém tra tu luan du kién 45 phat
. Biém thi két thuc hoc phan: thi Tric nghiém trén may tinh trong sb 70%.
Cong thirc tinh:
PHP =(( Diém TX +(Piém PK x 2)/3) x 30%) + ( Diém thi KTHP x70%)




Bai 1
MANG TE BAO VA TE BAO CHAT

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc cdu tric va chire ndng sinh hoc ciia mang té bao.
2. Trinh bay dwoc cdu triic va chitc ndng sinh hoc ciia cdc bao quan.
3. So sdnh dwoc cdu triic va chive ndng cia cde bao quan trong té bao

NOI DUNG:
1. Céu triic va chire ning ciia mang té bao
1.1. Mang té bao

Moi té bao déu duoc bao boc boi mang té bao.

Mang té bao va hé théng mang ndi bao (mang ludi nodi sinh chat, mang bd golgi,
mang ty thé, mang nhan...) déu c6 ban chit 1a nguyén sinh chit (mang plasma). V& ban chat
n6 1a mot mang sinh chét gidng nhu nhitng mang chat bén trong té bao. Mang sinh chat déu
c6 cAu tao chung: 12 mang lipoprotein, thanh phan hoa hoc gdm lipid, protein, ngoai ra con
c6 carbonhydrat.

Lipid tao thanh 16p kép, ddu wu nudc quay ra phia ngoai 16p kép phan tir, dau ky
nudc quay vao trong 16p kép phan tu.

Protein phan b da dang va linh hoat trong 16p kép lipid. Carbonhydrat ciing nhu
cach sip xép cua chung tuy thudc vao chirc ning cia mang.

Hinh hién vi dién tir cho thdy mang t& bao 1a mét mang mong khoang 100A° gdm
hai 16p sdm song song kep & gitra 1a mot 16p nhat. Mdi 16p day khoang tir 25 dén 30A°.

L6p nhat 13 16p phan tir kép lipid con hai 16p sdm 1 do dau ctia cac phan tir protein
161 ra khoi 16p lipid tao nén.

1.1.1. Lop phan tw kép lipid.

Goi 1a 16p phan tir kép lipid vi 16p ndy gdm hai 16p phén tir lipid 4p sat nhau, lam
nén ciu trac co ban hinh vo cau bao boc quanh té bao va vi vdy ma mang phan tir kép lipid
dugc goi 12 phan mang co ban ciia mang sinh chit.

Mang lipid c6 thanh phan c4u tric va dic tinh co ban nhu sau: Vé thanh phan hoa
hoc, lipid mang dugc chia lam hai loai: Photpholipid va Cholesterol.

Tinh chat chung cta hai loai 1a mdi phan tir déu c6 mot dau ua nudce va mot dau ky
nudc.

- Pau ua nudc quay ra ngoai té bao hodc vao trong bao twong dé dugc tiép xtic voi
nudc cia moi truong hoac bao tuong.

- Con dau ky nudce thi quay vao giita, noi tiép giap cta hai 16p phan tir lipid.

- Céc loai phan tir ndy xép xen k& v&i nhau, timg phan tir c6 thé quay xung quanh
chinh truc cia minh va ddi chd cho céac phan tir bén canh hoac ddi chd cung mdt 16p theo
chiéu ngang.

- Su d6i chd theo chiéu ngang 1a chu yéu, con su doi chd theo phia ddi dién 1 hiém
khi xay ra.



- Chinh sy d6i chd da 1am nén tinh 16ng va linh dong cia mang té bao.

- Hai 16p mang thuong chira ndi dung Photpholilip khac nhau.

Ngoai chirc ning 1 thanh phan chinh tao nén 16p mang co ban cia té bao, 1a thanh
phan chinh phu trach su van chuyén thu dong vat chat qua mang cac Photpholipit duoc coi
nhu 13 co s dé dung nap cac phan tir protein mang, cic nhanh gluxit trén bé mit mang lam
cho mang c6 thém nhiéu chirc nang co tinh dac hiéu.

* Cholesterol.

- Mang sinh chét ctia Eukaryota bao gio ciing c6 thém mot lipitsteroit va rai rac trong
hai 16p lipit cia mang.

- Cholesterol chiém tir 25 dén 30% thanh phan lipit mang té bao.

- Mang té bao 1a loai mang sinh chat co ty 1& Cholesterol cao nhat (mang té bao gan
ty 1& Cholesterol con cao hon: 40% trén lipit toan phan).

* Thanh phan con lai ciia lipit mang la Glycolipit (khodng 18%) va axit béo ky nwéc
(khodng 2%).
1.1.2. Cdc phdn tir protein mang té bao.

Mang lipit dam nhiém phén ciu trac co ban con cac chirc ning dic hiéu ciia mang
thi phan 16n do cac phén tir protein mang (cung c6 trén mot mang plasma duy nhat).

Ty 1& P/L (protein trén lipit) 1a xdp xi mot & mang té bao hong cau.

Cin ctr vao tinh cach lién két véi lipit mang, ngudi ta chia protein mang ra 1am hai
loai: protein xuyén mang va protein ngoai vi.

* Protein xuyén mang:

- Goi 1a xuyén mang vi phan tir protein c6 mot phan nim xuyén sudt mang lipit va
hai phan dau ctia phén tir thi tho ra hai phia bé mit ctia mang.

- Phin xuyén sudt mang, tirc phan dau trong mang lipit 1 phan ky nuéc, van 1a hinh
soi nhung ¢ thé xuyén mang mot 1an hodc xuyén mang nhiéu lan, co khi t6i 6,7 lan.

- C4c phan tho ra hai phia bé mit mang déu wa nudc va nhiéu loai phan tir protein
xuyén mang c6 dau tho vé phia bao twong 13 nhém CO mang dién 4m, khién ching day
nhau va cling vi vy ma cac phan tir protein xuyén mang tuy c6 di dong nhung van phan bd
ddng déu trong toan bd mang té bao (tinh chat nay co thay doi khi d6 pH thay d6i).

- Protein xuyén mang ciing c6 kha ning di dong kiéu tinh tién trong mang lipit.

- Protein xuyén mang chiém 70% protein mang té bao.

Vé vi dy protein xuyén mang cé thé ké:

ARALR
YUY

Hinh 1.1. So d6 phdn tir ciia mét manh mang té bao gom I6p mang phan tir kép lipit
va hai phdn twr protein xuyén mang
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Glycophorin:

+ Mot loai protein xuyén mang cé phan ky nuéc xuyén mang ngan. Chudi polypeptit
ua nudc tho ra ngoai mang c6 mang nhiing nhanh olygosaccarit va ca nhitng nhanh
polysaccarit giau axit silic.

+ Glycophorin 12 mét loai protein xuyén mang c6 phan ky nudc xuyén mang ngan.
Chudi polypeptit ura nude thd ra ngodi mang c6 mang nhitng nhanh oligosaccharid va ca
nhimg nhanh polysaccharid. Céac oligosaccarit ndy tao phan 16n cac carbonhydrat cta bé
mit té bao.

+ Chudi polypetit c6 dudi carbonxyl wu nudc quay vao trong té bao chat, ¢6 thé tham
gia vao viéc lién két v6i cac protein khac bén trong mang.

+ Cac glycophorin c6 thé mang cac tén phan tir khiac nhau. Chtc ning cta chung
cling da dang nhu chirc ning cta 16p 4o té bao.

Protein band3 xuyén mang:

+ Protein band3 xuyén mang duoc nghién ctru dau tién & mang hong cau.

+ D6 1a mot phéan tir protein dai, phan ky nudc xuyén trong mang rat dai, 1on vao
16n ra t6i 6 lan.

+ Phan tho ra trén bé mit ngoai mang té bao ciing lién két voi cac oligosaccharit.

+ Phan xuyén mang phu trach van chuyén mot sé anion qua mang,

+ Phan tho vao té bao cht gdm hai ving: Ving gin voi ankyrin, mét loai protein
thanh vién cua hé protein lat trong mang, va ving gin voi cic enzym phan ly glucose va
gin v6i hemoglobin.

+ V6i vai trd van chuyén anion, band3 nhu 14 mét phan tir doc 14p. Khi gin véi
ankyrin dé niu hé lu6i protein vao lipid mang thi band3 nhu 14 c¢6 dbi.

V& protein xuyén mang ngay cang c6 thém cac vi du ma hay gip 1a cc protein enzym
van tai. Tén cta chung phu thudc vao vat chit ma chung van tai qua mang.
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Hinh 1.2. So d6 hai phdn tik protein xuyén mang band3

* Protein ngoai Vi.
- Protein ngoai vi chiém khoang 30% thanh phan protein mang.
- Gap ¢ mat ngoai hoac mat trong té bao.
- Chiing lién két v&i du tho ra hai bén mang ciia cac protein xuyén mang.
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- Kiéu lién két dugc goi 1a hap phy, khong phai 1a lién két ddng hoa tri ma bang tinh
dién hay bang cac lién két ky nudc.

Lay vi du & hong cau: Fibronectin 1a protein ngoai vi & phia ngoai mang con actin,
spectrin, ankyrin, band4.1 thi & phia trong mang. Tat ca 4 loai protein ngoai vi ndy lam
thanh mot mang ludi protein 1a bén trong mang hong cau bao dam tinh bén viing va hinh
16m hai mit cho mang hong cau.

Spectrin 1a nhitng phan tir hinh soi xodn va 1 phan soi cta ludi. Ludi gdm cac mat
ludi, mdi mat ludi 1a mot hinh cé 6 canh. Canh la spectrin. Binh goc co6 hai loai xen k&
nhau: Loai thtr nhat gom actin band4.1, loai thir hai gdm hai phan tir ankyrin. Mdi phan tir
ankyrin lién két véi ving gan véi ankyrin ciia phan tir protein xuyén mang band3 (band3
lién két truc tiép voi ankyrin chi chiém khoang 20% tong s6 band3 va nhu vay ludi protein
ngoai vi niu vao mang bang protein xuyén mang).

Nhiéu protein mang ngoai vi khic ciing da duoc phat hién & phia ngoai mang, chiing
tham gia cing céc oligosaccharid c6 mat trong 16p 4o té bao hoic dudi 16p 4o té bao, dong
cac loai vai tro khac nhau.

Nhu di dan, libroncctin 1a mét protein mang ngoai vi bam & mit ngoai mang té bao.
Protein nay c6 ¢ hau hét dong vat tur san ho cho dén nguoi, & cac té bao sgi, t& bao co tron,
té bao ndi mo... Nho libronectin ma té bao bam dinh d& dang vdi co chit cta nod.

Diéu dang chu ¥ 1a té bao ung thu c6 tiét ra protein ndy, nhung khong giit duoc nd
trén bé mit ctia mang té bao. Su mat kha ning bam dinh tao diéu kién cho té bao ung thu
di can.

1.1.3. Carbonhydrat mang té bdo.

Carbonhydrat c6 mit & mang té bao dudi dang cac oligosaccharid, gin vao hau hét
cac dau ua nude cua cac protein mang tho ra bén ngoai mang té bao. Pau va nudc cua
khoang 1/10 cac phan tir lipid mang (I6p phan tor ngoai) ciing lién két véi céc
oligosaccharid. Su lién két v6i cac oligosaccharid dugc goi la su glycosyl hod, bién protein
thanh glycoprotein, lipid thanh glycolipid.

Céc chudi Carbonhydrat thudng rit quan trong ddi véi su gip protein dé tao thanh
ciu tric bac ba va do d6 chiing dugc bén viing va c6 vi tri chinh xac trong té bao.

No6i chung Carbonhydrat khong c6 vai tro trong chirc nang xuc tac cua protein. Khi
lién két v6i mit ngoai mang té bao tai phan acid sialic ciia protein - phan acid nay tich dién
am 1am cho bé mit glycoprotein déu mang dién 4m nén day nhau lam cho ching khong bi
hoa nhap voi nhau.

Glycolipid ciing vdy, c6 phan Carbonhydrat quay ra phia ngoai té bao ciing lién két
v6i mot acid goi 1a gangliosid cling mang dién 4m va gdp phan cung vdi cac glycoprotein
lam cho mat ngoai ctia hau hét té bao dong vat c6 tich dién am.

Ca ba thanh phan: Lipid mang, protein xuyén mang, protein ngoai vi cling voi
Carbonhydrat tao nén mét 16p bao phil té bao goi 1a 4o té bao (cellcoat).

Tinh chét chung 1a nhu vdy, nhung timg ving, timg diém mot, thanh phan va cau
tric rat khac nhau tao nén cdc trung tim, cac 6 khac nhau phu trach cac chic ning khac
nhau nhu nhan dién, dé khang, truyén tin, van tai...



1.1.4. Sw hinh thanh mang té bao.

- Mang chi dugec sinh ra tr mang.

- Mang té bao dugc nhan 1én manh nhét 13 trude lac phan bao, khi té bao chat nhan
d6i thi mang ciing dugc nhan doi da cho hai té bao con.

- Bao quan tryc tiép tong hop nén mang méi 13 ludi ndi sinh chat ¢ hat.

- Mang lipid do mang lu6i ndi sinh chét ¢ hat tong hop.

- Protein mang do céc ribosom tu do trong té bao chit va cac ribosom bam trén ludi
noi sinh chét ¢ hat tong hop.

- Ngudn gluxid 1dy tir t& bao chit va mot phan khong nho do cac thi golgi cung cap
thong qua cac tai tiét va cac tai thai chat cin ba.

- Thuong xuyén mang té bao c6 cac thi tiét va cac thi thai can ba khi da dwa hét noi
dung ra ngoai roi thi phan vo tii ¢ lai va hoa nhap vao mang té bao. Su hoa nhap nay kha
dé dang vi n6i chung cdu tao mang cua cic ti va ctia mang tuong dbi gidng nhau.

1.2. Chikc ning ciia mang té bao.

- Bao boc té bao, ngan cach té bao v&i moi truong tao cho té bao thanh mot hé théng
riéng biét.

- Thuc hién trao ddi chat gitra té bao v&i moi truong theo co ché thy dong, chu dong,
co chon loc.

- Su trao doi thong tin qua mang: Mang té bao va thu nhan thong tin dé diéu chinh
cac hoat dong sdng giita cac té bao. Thong tin & dang nhiing tin hiéu hod hoc, vat 1y (qua
trinh nay cd lién quan dén 6 tiép nhan (receptor) & bé mit mang té bao).

- Str Iy thong tin nhan dién té bao quen, la, ké thu dé c6 phan ung dung. Kich thich
hoic e ché tiép xuc giita cac té bao, giita té bao voi co chat.

- Trén mang cd cac vi tri cho cac phan tng enzym dic hiéu, c6 cac con dudng chuyén
hoa vat chat, c6 6 tiép nhén, khi 6 tiép nhén tiép xtc véi phan tr ndo do6 trén bé mit té bao
thi gdy ra bién doi bén trong té bao.

- C6 dinh cac chat doc, dugc liéu, virus, tao su dé khéng cua té bao bﬁng cac ciu
trdc trén mang. Mang té bao con 13 noi dinh bam ciia cac cAu trac bén trong té bao.
2. Té bao chit (cytoplasma).

- Khéi nguyén sinh chat (protoplasma) ndm trong mang té bao va bao quanh nhan
duoc goi la té bao chat.

- N6 duoc gidi han & phia trong béi mang nhan, & phia ngoai béi mang té bao.

- Té bao chat gom dich té bao chat, cac bao quan va thé vui.

- Trude kia nguoi ta cho rang té bao chat 1a mot xoang rdng hodc gom nhiing chat
ddng nhat vo cau truc.

- Nhung v6i su hoan thién ctia kinh hién vi, khoa hoc ngay cang phat hién dugc nhiéu
ciu triic trong té bao chat.

- Ngay nay véi k¥ thuat hién dai, nguoi ta biét rang té bao chat 1a mot cau thanh cua
té bao ¢6 ciu tric vo cung phirc tap. Trong d6 cac phan xudng clia “nha may té bao” hang
gidy hang phut dang hoat dong trao doi chat, trao doi nang luong va thong tin.



* Sau day la cic bao quan cia té bao:

Bao quan 1a cau trac ¢b dinh cta té bao, c6 chirc ning nhat dinh trong té bao. Mbi
bao quan trong té bao dam nhiém cac chirc nang riéng biét, nhung thuc ra bat ky mot hoat
dong sdng ndo cua té bao déu 13 két qua cua sy hoat dong nhip nhang cua tat cac ciu trac
té bao.

2.1. Ribosom.
2.1.1. Céu triic ribosom.

- Ribosom (con goi 1a hat palat, hat ribonucleoproteit) 1a mot bao quan rat bé, hinh
cau kich thude vao khoang 20-35nm.

- Ribosom khong bi giéi han boi mang sinh chat ndi bao.

- La thé két hop ctia rARN va Protein.

- Ribosom c¢6 rai rac khép té bao chat, tu do, hodc bam vao ludi ndi sinh chét ¢ hat
va vao mat ngoai cia mang nhan ngoai.

- Ribosom gdém c6 hai phan don vi lién két v6éi nhau. Mdi phan don vi c¢6 do ling
khac nhau. Do ling tirc 1a toc d6 lang khi quay li tAm trong nhimg diéu kién tiéu chuan.
Pon vi lang 1a don vi S (chir viét tit cta tén tac gia Svedberg).

- O Prokaryota toan b Ribosom c6 do ling 1a 70S (phan don vi nho ¢ d6 lang 1a
308, phan don vi 16n c6 d6 lang 1a 508).

- O Eukaryota, con s6 d6 1an luot 1a: chung 80S, nho 408, 16n 60S.

Phéan don vi nhé hinh thudn dai va cong nam Gp nhu cai vung khong kin 1én phan
don vi 16n.

Hinh 1.3. Cdu triic phdn don vi nhé ciia Ribosom (a), phdn don vi I6m ciia Ribosom (b)
Phén don vi 16n ¢6 3 c4i mau tho 1én 6m lay phan don vi nho.
2.1.2. Thanh phan hod hoc ciia Ribosom.
- Vé thanh phﬁn hod hoc cuia Ribosom, thi du 1a vi sinh vat, t& bao thuc vat hay dong
vat déu co thanh phan hoa hoc, trong lwong phan tir va hang s6 lang gan giéng nhau.
- Ribosom chtra Protein va rARN vé&i ham luong gan bang nhau.
- ARN cuia Ribosom (rARN) chiém khoang 80-90% tong s6 ARN cila té bao.
- S0 sanh voi mARN thi bén viing hon nhiéu va it dugc doi moi.
- Protein ctia Ribosom & cic té bao khac nhau c6 thanh phan axit giong nhau, c6 dic
tinh kiém va trong lwong phan tir thap.



- Protein va rARN lién két v6i nhau dé hinh thanh Ribosom 14 nhd méi lién két Hydro
va ion Mg?*.

- Mbi phan don vi déu lam bang Protein va rARN.

- Cac rARN ciing duoc phan biét bang don vi lang S.

- Protein c6 nhiéu va da dang dugc dat tén 1a L va S kem theo chi $0.

- O Prokaryota :

+ Phan don vi nho c6 mot rARN 16S (1540 Bazo), va 21 phan tir Protein c6 tén tir
S1- S21.

+ Phan don vi ¢6 2 rARN: 5S (120 Bazo) va 28S lién két véi 5,8S (tirc 4800 Bazo).

+ 160 Bazo va 50 phan tir Protein c¢6 tén tur L1-L50.

Vai bao quan nhu ty thé va lap thé c6 Ribosom riéng, kich thudc nhé hon.
2.1.3. Churc nang cua Ribosom.

- Céac Ribosom hoat dong khong phai don doc ma tap hop lai thanh moét lién két
ribosom hay con goi 1a “Polysom”.

- Polysom thuong gdm tir 5-70 Ribosom dugc ndi v6i nhau boi mot soi (phan tir
mARN) va chiéu dai cta Polysom tuy thudc vao chiéu dai ctia phan tir mARN.

- Sb luong Ribosom trong mdt Polysom 13 tuy thudc vao trong luong phan tir Protein
duogc tong hop. Vi du dé tong hop Protein c6 trong lwong phén tir 70.000 thi Polysom gdm
0 20 Ribosom.

No6i mot cach vin tit thi Ribosom 1a noi t6 chire viée téng hop Protein cua té bao.

Tuy d3 duoc kham pha ra nhiéu diéu nhung sy phirc tap ctia thanh phéan cau trac va
hoat dong chirc ning ciia Ribosom van con nhiéu bi an.

rARN Ia acid nucleic nhung khéng phai chi hoat dong don thuan c6 lién quan dén
cac ma di truyén ma con lién két phdi hop vé6i cac Protein dé tiép don mARN mot cach
chinh x4c, t6 chirc tong hop (chuyén va ndi cac acid amin theo ménh 1énh thong tin) va giao
nhan (khi chudi peptit da hoan thanh).

S chon cho dugc phirc hop tARN — acid amin chinh xac dé ndi dai chudi peptit Ia
cong viéc chiém nhiéu thoi gian nhit cta sy tong hop Protein.

Ngudi ta phat hién thiy ¢ Eukaryota, hiu nhu tit ca cac Protein trén bé mit Ribosom
cling nhu cac vong soi rARN, 16 ra trén bé mit cua Ribosom déu gin véi cac nhan t6 khac
nhu Enzym, cac Nucleotit nhat dinh trén mARN, trén tARN dé to chirc va quyét dinh su
khai dau, kéo dai va két thac su téng hop Protein...

Ban than mARN da c6 tin hi€u riéng khoi dau cua no, nhung su khoi dau chi thuc
hién khi c6 su phéi hop ctia ca mot phic hop Protein va rARN trén Ribosom.

Khong c6 phiic hgp Protein noi trén thi ca hé thong mARN, Met — tARN, GTP tai
Codon AUG khoi dau ciia mARN va ca phan don vi nho cta Ribosom khong thé hinh
thanh.

Phirc hop Protein Ribosom va rARN va ca mARN ludn thay d6i hinh dang cta ciu
tric nho ning lugng thuy phan GTP dé chuyén dich mARM di vao va di qua Ribosom.

Vé vai trd cua rARN, véi tu cach nhan dién va lién két theo co ché cac cap Bazo,
ngudi ta thiy c6 mot chudi ngan Nucleotit trén rARN 58, trudc khi bude vio tong hop



Protein, chudi ngan ay gian v6i mot chudi tuong Gmg trén rARN, chudi ndy 1a mot ma khong
dic hiéu nam trude ma dau tién cia mdi rARN.

Mot chudi Nucleotit khac thuoc rARN 28S thi gan v6i chudi twong ung (ciing khong
dic hiéu) trén tARN khi tARN niy mang mot acid amin t&i Ribosom. Ngudi ta cho rang T
v CG khéng dic hiéu cua tARN phu trach viéc ndy. Ching ta dé ¥ téi bo bon nay c¢6 T va
ca y: ARN vé nguyén tic khong c6 T va y thi ddy 14 loai Nucleotit la. Khi vira sao mé xong
thi bo bdn dy 1a UUCG lién sau d6 bi bién ddi (goi 12 thudn thuc hod), mot U bi thay ddi
boi mot T, con mot U bi thay doi bai mot Uridin gia goi 13 Pseudourindin viét tit 13 .

Khi tARN tong hop xong hay bi bién d6i. Sy bién doi hay gip nhit 13 & bd bon
UUCG gitta phan tir vong tron ¢ nhanh phai cua chit thap. Chit U dau tién ciia Methyl hoa
thanh T. Chit U th{r hai sap xép lai thanh Pseudourindin trong d6 Ribosom lién két véi mot
Carbon thay vi lién két v6i mot Nito, su bién ddi nay tao nén T y CG.

2.2. Lwéi ndi sinh chit
2.2.1. Ludi ndi sinh chat c6 hat (RER).

Ludi ndi sinh chét c6 hat 1a mot hé théng lan toa toan bd té bao chét, gém cac ti
det va dng nho gidi han boi mot 16p mang sinh chat ndi béo tao thanh mot khong gian
rleng, cach biét voi té bao chit. Khoang khong gian ndy ndi véi khoang khong nhén, va
nbi voi mang té bao dé thong véi khoang gian bao.
2.2.1.1.C4u tao:

Mang cta ludi ndi sinh chit c6 hat ciing 13 mang sinh chat nhung dic trung boi:

- Ty 1& P/L cao hon & mang té bao, tirc 1a 16n hon mot va co thé gin bang hoic bang
hai tuy loai té bao.

- Mang nay l6ng linh dong hon mang té bao vi ty 1é cholesterol thap, chi chiém 6%
thanh phan lipit (& mang té bao 1a 30%). Su d6i chd theo chiéu ngang cuia cac photpholipid
rat d& dang.

- Mot trong cac Photpholipit ctia mang: Photphotidylcholin chiém uu thé (55%) (&
mang té bao ty 1& nay 1a 18%).

- Mang c6 nhiéu Protein Enzym, nhitng Enzym chinh 1a: Glucose- 6-Photphatase,
Nucleotit- Photphatase.

- Trén mang c6 nhing chudi van chuyén Electron tham gia thuy phan nhiéu co chat.

- Pic biét 1a trén bé mat ngoai cua mang co6 cac Ribosom bam vao mdt cach tuong
dbi 6n dinh. Ribosom nay c6 thé rdi ra.

- O mot s6 té bao ¢b téng hop Protein tiét manh thi hé ludi co hat phat trién va sb
luong Ribosom bam ciing nhiéu. Khi phan don vi 16n cia Ribosom bam vao mét phirc hop
Protein trén mang ma nguoi ta goi chung 1a Ribophorin. Phtic hop nay con cé lién quan dén
viéc tiép nhén Protein tiét dua vao long ludi, luyc bam la luc lién két ion cong voi luc cua
chinh chudi Polypeptit méi sinh. Trong truong hop khong co6 Permease thi soi Protein tir
ludn qua mang Lipit cta ludi nho tin hiéu dan duong (Permease 1a mot Protein xuyén mang
c6 chirc nang van chuyén qua mang).

Nguoi ta ciing théy ddi voi mét sd Protein, nhu Globulin chéng han, Ribosom chi
tim dén phirc hop tiép nhan khi sy tong hop Protein tiét da bat dau.
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Chudi acid amin mdi sinh ctia sgi Peptit ty n6 lam tin hi¢u dan duong dua Ribosom
dang tu do vao ludi, gap phirc hop tiép nhan cua ludi.

Soi Peptid méi sinh ludn qua phan don vi 16n ciia Ribosom rdi ludn tiép qua mang
di vao long luéi

Tin hiéu dan dudng co loai bi thuy phan giang cap hodc bi cét ra khi Peptid vao
10ng 1udi, c6 loai thi ton tai dé tiép tuc 1am tin hiéu din dudng khi Protein tiét ra khoi ludi,
boc vao tai van tai, dé di vé dia chi cudi cing hodc dia chi tiép theo

Protein 13 tén goi chung, chiing c6 thé 1a chat tiét that, cling c6 thé 1 Protein mang
cac loai, Protein thuy phéan acid cia tiéu thé va mot s6 glucoprotein khac khong phai 1a
Protein thuy phan

Protein vao ludi ndi sinh chét c6 hat déu 1a cac oligome tirc 1a khoang 3 don phan

Oligome gdm cac chudi Polypeptid ndi véi nhau, cic chudi ndy ban dau thi doc 1ap.
Sau d6 1a chudi oligome chuyén sang dang tuyén tinh, udn va gip khuc lai, chi nhitng phan
tir ndo gap khuc nghiém chinh thi duoc xuét ra khoi ludi dé di vé noi tiép nhan (Phan 16n
vé bo golgi)

Nhirng phan tir khong gép khtc tbt thi bi Iwu lai, hodc sé tich tu trong ludi, hodc s€
bi giang cap. Céac Protein riéng cta ludi dugc giit lai mot cach co chon loc trong luéi
2.2.1.2. Churc nang

N6i chung long ludi bao quan Protein va gan nhitng chudi ngin cac dudng glucose,
mannose... ma nguoi ta goi la glycosyl hoa

Su glycosyl hoa dau tién nay goi 1a glycosyl hoa budc mot, né 1am cho protein hoat
dong hon ma su hoat dong thiy rd nhat 1a tham gia cing v6i chudi acid amin dau tién, phia
dau N, dé 1am tin hiéu dan duong di tim dia chi giao nhan.

Sau d6 protein duoc don vé phia bd mép cua tai ludi, vao cac dng nho tan cing boi
cac tii nho. Céc tai nay dut ra thanh cac tai van tai (van mang tin hiéu dan duong)

Do ching c6 mau dam trén kinh hién vi dién t nén duoc goi la thé dam. Cac loai
thé ¢am khac nhau theo tin hiéu ctia minh di d¢én noi giao nhan chinh xac, trong d6 c6 mang
té bao

Protein c6 thé d6 ra ngoai té bao dudi dang chit tiét.

Riéng Protein mang va Glycoprotein khi tong hop xong van bam vao mang lué6i
chur khong vao long ludi

Ngoai viéc tiép nhan, ché bién, bao gbi va guri di cac Protein, ludi noi sinh chét c6
hat c6 chirc ning tong hop Photpholipit va cho Cholesterol ngay bén trong mang ludi.

San pham nay trudc hét dung dé tai tao, thay phan gia cii hay thanh lap mdi khi phan
bao dé thanh 1ap mang té bao. Cholesterol con dé cung cap cho ludi nodi sinh chat nham lam
nguyén liéu dé tong hop nén cac chat khac.

Protein cho cdc mang ludi modi la do cac Ribosom bam trén mang ludi va céac
Ribosom tu do trong bao twong cting dam nhiém.

(Piéu chi y 13 Cholesterol ngoai san pham ty tong hop cia mang, ching con dugc
dua vao té bao qua con dudng thirc an. Khi di qua mang hodc di chuyén trong dich co thé,
Cholesterol can mot phirc hop tiép nhan va van tai vién riéng).
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Hé théng ludi lién két voi khoang gian bao khong chi co v nghia giao luu, con su
lién hé véi khoang quanh nhan thi méi quan hé khong chi 1a sy giao luu don thuan ma con
1a sy cung cap, b sung cho nhau cac san pham tong hop.

2.2.2. Ludi néi sinh chdt nhan (SER)
2.2.2.1. Cdu tao

Ciing goi 12 ludi nhung ludi noi sinh chat nhin khong phai 14 nhiing chong tai det
xép song song nhu kiéu Iudi c6 hat ma 1a mot hé théng 6ng 16n nho, chia nhanh, théng véi
nhau va thong vai ludi ndi sinh chét co hat.

Trong mot té bao ¢ thé co nhiéu hé thong ludi nhin nay xen 1an véi ludi c6 hat
(trén hinh hién vi dién tir ludi ndi sinh chat nhan thiy nhu 1a timg dam Ong nho cat cyt roi
rac).

Mang ctia ludi van 1a mang sinh chat noi bao.

Ty 1€ P/L giéng nhu ludi nodi sinh chét ¢6 hat, nhung thanh phﬁn Lipid c6 khéc.

Ty 1é Cholesterol cao hon, chiém 10% cac thanh phan Lipid (& RER 1a 6%).

Photphattidylcholin ciing cao nhu ludi ndi sinh chét c6 hat, chiém 55% cac thanh phan
Lipid.

Mang cta ludi va ca trong long ludi chita nhiéu hé thong Enzym chuyén ndi dai
hoac bao hoa cac acid béo.

Hé ludi nhén rat phat trién ¢ té bao tuyén ba, té bao xdp... tic 1a noi ndo ma sy tong
hop thanh phan Lipit manh m&. Piu ndy c6 thé thiy dugc qua cac ty 1& sau:

+ O té bao chuyén tiét Protein nhu tuyén tuy thi hau nhu chi c6 hé thong ludi noi
sinh chét c6 hat.

+ O té bao co thi hau nhu chi c6 hé ludi ndi sinh chat nhin.

+ O té bao gan thi ty 1& ludi ndi sinh chat nhin/co hat xAp xi bang 1.
2.2.2.2. Chuc nang cua hé ludi ndi sinh cht nhan.

- Chirc ning téng hop:

+ Chuyén tong hop va chuyén hoa acid béo va Photpholipid, tong hop lipid cho céc
Lipoprotein nho cac Enzym trong mang lu6i ndi sinh cht nhin.

+ O tinh hoan, ludi ndi sinh chit nhin tong hop cac Hormon steroid (hormon sinh
duc ¢ vo thuong than) tir Cholesterol.

-Vé chitc ning giai doc:

+ Céc chat doc, dugc liéu hodc hoa chét co hai, thube trir sdu hay chét gay ung thu
di vao ludi ndi sinh chat nhin, tai d6 cac Enzym xuc tic cac phan Gmg chuyén cac chat tir
khong tan trong nudc thanh tan trong nude dé cé thé dio thai ra ngoai qua nude tiéu.

+ Khi chat doc c6 nhiéu, ludi ndi sinh chat nhin tang ) luong.

+ Tiéu doc xong, thi phan thira s& giai thé trong con duong tiéu hoa trong tiéu thé.

- Chirc ning dugc goi 1a ning cip cac acid béo co thé thdy qua ludi ndi sinh cht
dung Enzym ctia minh dé nbi lai cac hat Monoglycerid, cac mixen acid béo trudc d6 da
giang cp cho vun ra dé di qua mang té bao 1am cho chung tré lai nguyén hinh cac dai phan
tur.

+ Céc san pham ctia ludi noi sinh chit nhan ciing dugc phan phdi theo yéu cau dudi
dang cht tiét.
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- Ngoai ludi ndi sinh chat nhin & té bao co c6 mot chirc nang dic biét lién quan toi
su co dudi co.

+ Mang cua co ¢ Protein Enzym tén 1a Ca?* ATPase, con goi la cai bom Ca?*. Khi
c4i bom nay bom Ca?* tr¢ lai cho ludi ndi sinh chat nhin thi co co, va nguoc lai thi co dudi.

+ Luéi noi sinh chat nhin cua té bio mang tén riéng: Ludi ndi sinh chat nhan cia co.
2.3. By Golgi.

Bo Golgi thudc hé thdng ludi ndi bao c6 ciu triac va chirc ning kha phirc tap.

Bo Golgi c6 dang mét chong tai méng hinh mom cau xép song song v4i nhau thanh
hé théng tui det (con goi l1a Dictisom) nam gén nhén té bao.

Trén hinh hién vi dién tr mdi tai det c6 mot hinh ludi liém, bo mép tii ngoai thi 161,
bo mép trong thi 10m.

Ti va mang tii déu mong hon cua hé ludi ndi sinh chét, chiéu dﬁy ctia moi thi 1a
khoang 150A°, duong kinh ctia miéng thi (giira 2 mép tai) 1a tir 0,5 d¢én 1 micromet.

Céc thi det cang vé phia trans cang c6 cac tui phinh ¢ phia bd mép. Cac tai det tir
phia cis c6 lién h¢ vdi nhau.

Phia cis 1a phia Golgi nhan san pham dau tién.

Phia trans 1a phia d6i dién véi phia cis noi c6 tai det Golgi cudi cung.

Mot loai thi cau khac cling tach ra tir cac 10p tai det chira cac san pham tiét khac
nhau, van chuyén va giao nhan dén dung noi giao nhan. Nhimg ti nay duoc bo Golgi goi
1a thi cau.

B6 Golgi ciia mot té bao c6 thé gém mot hé théng Dictisom hodc nhiéu hé théng
Dictisom. Cac Dictisom gan nhau lién hé véi nhau bang cac kénh nho ndi lién véi mang tai
phia cis.

2.3.1. Sy hinh thanh bo Golgi.

B6 Golgi hinh thanh tir nhiéu ngudn. Trudc hét phai ké dén ludi ndi sinh chit c6 hat.

Lu6i noi sinh chét c6 hat thudng xuyén giri dén bo Golgi cac thi goi 1a thé dam

Céc thé ddm hodc 13 hoa nhap ngay vao tii det phia cis ciia by Golgi, hoac la néu co
nhiéu thi hoa nhdp vdi nhau tao thanh mét tai det méi ghép vao tui cis cia bd Golgi.

Tu cac tui det ciia by Golgi cling co thé 16n 1én va tu chia doi.

Mang ctia bo Golgi thudng xuyén bj thiéu hut di do né tao nén céc tii Golgi va ciing
thuong xuyén duoc bu trd lai bang cac thé dam va céc tii ciu tir mang nhén.

2.3.2. S phan cuc va thanh phdn hoa hoc cua bo Golgi.

- Mang cia céc tai det ciia bd Golgi co cau tao gidng nhau.

- Phia cis ciia chong tii det (Dictisom) c6 mang tii mong c6 ciu tao hoa hoc giong
ciu tao hoa hoc cua mang ludi ndi sinh chét c6 hat.

- Ty 18 P/L xap xi bang 2 (46 day cua mang: 50 — 60 A°).

- Pi tir phia cis dén trans cta golgi, ty 18 P/L cia mang tai det cang giam dan. Dén
thi det trong cung cua dictiosom phia trans thi mang tai det c6 ty 18 P/L gan gidng ty 1é P/L
clia mang té bao, va do day ctia mang ciing day hon do dy ctia mang tui det phia cis (khoang
100A%).

- Ty 1¢& cholesterol & day ciing cao. Céc thi det & bén trong chong dictiosom c6 ty 16
P/L giam dan. O mién trung gian c6 tri s6 giirta 2 va 1. Ngoai nhiing nét chinh trén day cac
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tai det con ¢ cac ndi dung vé enzym khac nhau, cac phirc hop protein c6 vai trod tiép nhan
(receptor) khac nhau tai mat trong mang tai.

- Trén hinh hién vi dién tr ching ta thdy hau hét cac ti det déu c6 chd phinh ra &
mép tai chtr khong chi & thi det cudi cing phia trans. Nhu trén da néi, cac thé dam tirc cac
t0i van tai mang protein tir ludi ndi sinh chét co hat dén va d6 vao phia cis ciia dictiosom,
protein dugc chuyén dan phia trans.

- Khi cac chat nay vao bo golgi chiing dugc bo golgi lién két thém céac chit, viéc 1am
nay duoc goi 1a thuan thuc hoa, nham ting tinh dic hiéu cho timg loai protein trong dé c6
van dé tin hiéu dan duong va nhan dién dugc dia chi giao nhan la quan trong nhat.

- Ngoai ra con c6 su lién két thém 1a lién két dong hoa tri gdm sy glycosyl hoa,
sunfat hoa sy cong thém acid béo.

- Sau khi di duoc thuan thuc ho4, cic chét lién két tam thoi véi cac phtrc hop protein
tiép nhan trén mang trong cua tai det dé tao nén cac thi cau chira cac chat tiét khac nhau.

- Cac thi cau golgi to nho khac nhau, c6 ndi dung bén trong khac nhau va rd rang 1a
mang tui cling khac nhau kém theo cac protein tiép nhén dic hiéu cua chat tiét.

- Tét ca cé4c tinh chat trén day: Sai khac vé hinh thai, sai khac vé thanh phan hoa hoc
hudng di chuyén vat chat qua dictiosom, va chirc ning khac nhau cta céc thi det tir phia cis
dén phia trans goi 1 su phan cuc qua dictiosom, si phan cuc ciia bd golgi.

2.3.3. Chure nang cua bo golgi.

- N6i mét cach khai quat thi bd golgi chuyén trach viéc tiép nhan cac protein va
glycolipid hodc ca carbonhydrat, tir hé luéi ndi sinh chat dua t6i thuan thuc hoa ching rdi
bao goi chung lai dé phan phat theo ding dia chi tiép nhan, c6 thé d6 1a cac bao quan, c6
thé d6 1a phia ngoai té bao. Ngudi ta goi chung cac chat trén day 1a chat tiét. Sau day 1a mot
s6 chire ning cu thé:

- Gop phan tao nén cac tiéu thé so cip ¢ giai doan cudi.

- Glycosyl hoa hau nhur tit ca cac glycoprotein ctia chat nhay (mot loai chét tiét).

- Tao nén thé dau (acrosom) cua tinh trung.

- Su thuan thyc hod c6 cac phan tng:

+ Glycosyl hoé cac hop chét protein va lipit.

+ Sunfat hoa cac glycoprotein bang gbc SO42" (etste hod).

+ Chuyén cac phan tir protein sang cau triic bac hai va bac ba.

+ Gan thém cac acid béo vao cic chat di qua dictiosom, polyme hod cac
Polysaccharid.

+ Céc chat tiét va co thé ca chat doc dugc golgi dua ra khoi té bao bang cac tai golgi
6 cdu tao mang gidéng mang té bao.

Sau khi mo t0i ra va chét tiét ra ngoai thi mang tai hoa vao mang té bao va cac cau
trdc Carbonhidrat trong mang tai da trd thanh cau trac Carbonhidrat cua 16p 4o té bao, va
c6 thé bd Golgi 14 co quan tao nén phan 16n cau tric 4o té bao.

+ Véi kha ning tao cac tui Golgi c6 cau tao mang khac nhau dé roi cac tii dé hoa
nhap voi cac mang co cau tao tuong tmg, bo Golgi trd thanh bao quan biét hod céc loai
mang ciia té bio.

2.4. Tiéu thé (lyosome).
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Tiéu thé 12 bao quan tiéu hoa chinh cua té bao. Cac dang ton tai lién quan t6i n6 1a
tiéu thé so cap, tiéu thé thir cip va céac thi thai can ba.

Mot té bao c6 nhiéu tiéu thé kich thudc khong bang nhau, nam rai rac trong té bao
chat.

2.4.1. Cdu triic va thanh phan hod hoc ca tiéu thé.

Tiéu thé dugc mo ta 1a miéu ta so cap.

N6 1a mét tai cau nho chi bao bai mot 16p mang sinh chat ndi bao.

Thanh phan ho4 hoc gan gidng v6i mang té bao vé ty 18 P/L ndi chung, nhung thanh
phan Cholesterol chi bang mét nira so v6i mang té bao.

Dic biét mang tiéu thé c6 mot loai Protein mang chuyén dé bom H* vao 1ong tiéu thé
dé gitr cho do pH trong tiéu thé ludn & 4.8 hoic thap hon (pH té bao chat 1a 7-7,3).

Long tiéu thé c6 cac Enzym tiéu hod goi 1a Enzym thuy phan acid. Vi chiing lam viéc
trong méi trudng acid (x4p xi 5). Cac Enzym d6 c6 thé quy vé cac nhém chinh sau:

+ Protease dé thuy phéan Protein.

+ Lipase dé thuy phan Lipid.

+ Glucosidase dé thuy phan Glucid.

+ Nuclcase dé thuy phan acid nucleic.

Va mét s6 nhom khac: Photphatase, Photpholipase, Sunfatase...

Sur ¢6 mit ctia cac Enzym trén ddy chimg t6 tiéu thé c6 kha ning tiéu hod tit ca moi
chat hitu co cta té bao.

Su tiéu hoa xong sé& cho lai cac duong don, cac acid amin, cac nucleotid, vdi kha
ning nay dudng nhu cic Enzym tiéu hoa lic ndo ciing sin sang dé tiéu huy té bao.

Thuc vy cac Enzym thuy phéan c6 ich cho qua trinh tiéu hoa bao nhiéu thi nguy hiém
cho té bao biy nhiéu, néu chung duoc tu do.

Mang tiéu thé da goi chang lai, chinh mang tiéu thé ciing 1a mang sinh chat nhung
lai tru dugc khong bi thuy phan ké ca khi Enzym di chuyén tir trang thai bat hoat sang
trang thai hoat dong.

Tinh chat chi hoat dong trong pH acid, ty né ciing da han ché kha ning thuy phan
khong dung chd cia nd, khi do mét nguyén nhan nao dé, mang tiéu thé rach, Enzym bi roi
vii ra té bao chit, pH=7 cua té bao chit khong cho phép Enzym hoat dong.

Tuy nhién khi bi tac nhan kich thich hang loat tiéu thé bi v& cling mot lic s& gy nén
su ti€u bao. Cling c6 su ti€u bao sinh 1y dé thanh toan nhitng mé da hoan thanh nhiém vy,
vi du nhu su tiéu dudi nong noc.

2.4.2. Sy hinh thanh tiéu thé va qua trinh hoat dong cua tiéu thé.

Enzym tiéu ho4 tirc Enzym thuy phén acid dugc tong hop va dua vao 1ong ludi noi
sinh chét co hat, tai day cac Protein Enzym nay dugc goi Glycosyl hoa tai dau mat N cua
phan tir tirc 13 tiép nhan mot Oligosaccharid (d4u nay s& lam tin hiéu din duong dé dua
Enzym t61 bo Golgi).

Sau khi dugc Glycosyl hoa, Enzym dugc day dén ria cta ludi ndi sinh chit co hat
dé tao thanh cac thi cdu chita Enzym lic ndy mang tén 13 thé dam.

Thé dam tim dén phia 16i cua bd Golgi, nhap vao tai det Golgi phia 16i.
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Tai ddy Enzym dugc Photphoryl hoa. Cu thé 13 mot vai duong mannose ctia chudi
Oligosaccharid trén Enzym s& dugc Photphoryl hoa va ciu trac nay 1a tin hiéu dan dudng
cho ti ciu Golgi tim dén tiéu thé so cap.

Su Photphoryl ho4 nay 1a diéu kién dé cho Enzym dugc céc 6 tiép nhan Protein trén
bé mat trong cac tai det Golgi c6 mang lién két Receptor-Enzym, that lai thanh ti cau Golgi
chtra Enzym. Lién két nay duoc thuc hién khi mannose da Photphoryl hoa va tai pH trung
tinh.

Tui cau Golgi c6 tin hiéu mannose dan duong sé di tim tiéu thé so cp, hoa nhap voi
t0i tiéu thé so cap va trao Enzym cho tiéu thé.

Vi pH cua tiéu thé 1 4,8 cho nén lién két Photphat b cat (Photphatase xuc tac), va
lién két Receptor - Enzym ciing bj cit.

Receptor dugc giai phong van gin trén mot phan mang con lai cua tai cau Golgi,
khép lai thanh tdi kin va quay trd lai v6i tai det Golgi dé 1am viéc lai trong lan sau.

Tai tiéu thé so cp, cac Enzym thuy phan dang tién than (Proenzym) gip pH 4,8
giang cap thanh cic Peptid ngan hon dé trd thanh cac Enzym thuy phan ¢ trang thai hoat
dong.

Tiéu thé so cip khi gip khong bao tiéu hoa chira thirc 4n tir ngoai vao hoic gip
khong bao tu ti€u chira cac manh mang ludi ndi sinh chét c¢6 hat hodc cac ty thé, khong bao,
trg thanh tiéu thé thir cép.

Su ti€u hoa tré thanh cac duong don, cac acid amin va cac Nucleotid trao cho té bao
chat dé tai tao té bao. Cac chat cin ba, doc duge duge dua vao tai bai tiét dé dua ra ngoai
té bao theo co ché nguoc lai voi sy ndi thuc bao.

Su tiéu hod cua cdc manh mang bi thanh thai dugc coi 1a sy dugc lam trong sach té
bao.

2.4.3. Bénh cia tiéu thé.
Tir bénh tiéu thé dung dé chi su thiéu hut hay sai sot bat thuong cia mot Enzym
nao dé trong tiéu thé.

Su thiéu hut Enzym gy r6i loan trong chuyén hoa vét chét cua co thé, nhiéu trudong
hop chi thiéu mot Enzym ma rit tram trong.

Vi du: Do thiéu Enzym thuy phan tén 1a: (-N-Hexoaminase l1am cho Ganliosid
(GM20) tich tu qua mirc trong ndo gy r6i loan hé than kinh trung wong, cham tri tué va
chét & @6 tudi thir 5. Goi 1a bénh Tay-Sachs di truyén theo co ché gen lan.

2.5. Peroxysom

N6i tidu thé 12 bao quan tiéu hod chinh vi con bao quan tiéu hoa khac tén Ia
Peroxysom.

Peroxysom chira phan 16n Catalase ctia té bao.

Ngoai Catalase con c6 Enzym oxy hod, khong chtra Enzym thuy phan acid.

Cac Protein cia Peroxysom duoc téng hop tai Ribosom tu do trong té bao chat.

Chung c6 tin hiéu dan dudng t&i Peroxysom. Sau khi dén noi thi tin hiéu nay tach
ra bang co ché thuy phan. Cac Enzym oxy hoa trong mdi truong kiém nhe.

Hoat dong cha yéu cta Peroxysom cé lién quan téi nudc H,O, gom ca phan tng
tong hop va phan ung phan tich.
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* CAu tric siéu vi:

+ La cac tii hinh bong bao boc boi mang Lipoprotein, kich thudc 0,15-1,7 micromet.

+ Mang clia Peroxysom giong mang sinh chat: do day 6-8 nm, bén trong c6 chira
chit nén déng nhét hodc céac hat nhd, cac soi.

+ Trong Peroxysom c6 chira cac Enzym oxy hoa dac trung: Catalase, D- aminoacid
- oxydase; urat oxydase.

+ Enzym Catalase c6 vai trd phan giai Peroxyl hydro (H204) bién chung thanh H,O.

+ Enzym D- aminoacid — Oxydase tac dong 1én cac D- acid amin mot cach dac
trung.

+ Enzym urat oxydase (Uricase) khong c¢6 ¢ nguoi va linh trudng vi vay acid uric
khong duoc phan giai cho nén nudce tiéu chung ta c6 uric, con dong vat khac cac Peroxysom
c¢6 Uricase nén nudéc tiéu khong c6 acid uric.

+ Cac Enzym cua Peroxysom duogc tong hop cac Ribosom tu do trong té bao chét,
chung c6 tin hiéu din dudng dén Peroxysom. Sau khi dén noi thi tin hiéu nay tach ra bang
co ché thuy phan.

+ Chtre ning cha yéu: Tham gia diéu chinh sy chuyén hoa Glucose va phan giai
H20... thanh H20 nho Enzym catalase.

2.6. Lap thé.

Lap thé 1a bao quan cua té bao thuc vat, chuyén trach viéc téng hop nén
Carbonhydrat tir cac hop chit vo co.

Loai lap thé nay c6 mau doé hodc mau vang goi 1a sic lap.

Loai mau vang chira Xantophil, loai mau dé chtra Caroten.

Cac chat mau nay thu hat ning lugng anh sang mit trdi dé chuyén ning lugng Ay
vao trong chat Carbonhydrat ma sic lap tao nén.

Céc chit mau nay c6 kha ning thu loai anh sang yéu, anh sang ¢ ting dudi bi sot lai
sau khi chit mau diép luc ¢ ting 14 trén da thu hut trude.

Vao mua déng, cay kho 14 vang 1 mua 1am viéc cua sic lap.

Loai lap thé quan trong 1a luc lap tic 1a loai c6 mau luc, mau cua Cholorophyl tirc
diép luc, loai chuyén thu hut anh sang manh ctia mat troi.

2.6.1. Cdu tric cua luc lap

La mot bao quan hinh hat va khac véi moi bao quan khic & chd no co6 3 16p: Mang
ngoai, mang trong va mang tai tirc mang Thylakoid.

- Mang ngoai: c¢6 tinh thAm cao.

- Mang trong kém thdm hon va céc Protein mang van tai chuyén trach viéc day
Glyceratdchyt 3- Photphat, san pham Glucid cua luc lap, ra khoi luc lap dé vao té bao chat.

Mang thtr ba 1a mang quan trong nhit cua luc lap, goi 1a mang tii tc mang
Thylakoid, ty 1& P/L rat cao (=3).

- Mt ngoai mang ti tiép xtc véi long luc lap (tirc nén stroma).

- Long luc lap c6 d6 P/H = 8, chtra nhiéu Enzym tu do xtc tdc qua trinh téng hop
Glyceraldehyt 3- Photphat (P — GAL), chira tam thoi P — GAL, trudc khi ddy né ra khéi luc
lap, hodc luu giir né 1au dai duéi dang tinh bot sau khi da chuyén hoa thanh Glucose, roi
thanh tinh bot.
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- Mt trong ctia mang tai tiép xtc v6i khoang tai noi ¢ d6 pH = 5 diéu nay c6 lién
quan mat thiét dén Protein mang tii c6 bom Cation H*, bom H* vao khoang tai giit d6 pH
=5 cho khoang tui.

- Mang ti dugc hinh thanh tir mang luc lap trong. Mang luc lap trong nho ra va tach
ra thanh mot hé théng mang mai, thay doi thanh phan ciu triic mot cach cin ban.

- Nhin khai quat & kich thudc siéu vi thi thdy cac tii mong xép song song xen ké 1a
cac hat gdbm céc tai hinh dia xép chong 1én nhau. Phan hinh tim mong ciing c¢6 khoang tai
nhung khong gap nép, phan goi 1a hat cling 13 mang tGi nhung gap nép nhiéu 1an tao thanh
chong dia gidng nhu hat.

- Nhu da néi, mang ti luc lap chira Cholorophyl (di€p luc), Cholorophyl 1a mot
Protein xuyén mang tai dugc tong hop trong té bao chat.

- Ngoai Cholorophyl va cac cai bom H* 14 nhitng hé théng quang hop, cac chit nhan
va truyén dién tir va nhitng phic hop ATP synthetase, mot phirc hop gdm nhiéu Enzym c6
hinh dau truy c¢6 dudng kinh 9 nm.

- Phttc hop con ¢6 tén 1a Oxysom photphoril héa ADP thanh ATP tire 1a nhitng phan
tir chira dung ning luong dung cho hoat dong cia té bao.

- Chiing ta thay hai hé théng quang hop 1 va 2 xen k& nhau trén mang Thylakoid.

- Hé théng quang hop 2 chua sic té thu hiit anh sang co bude song co do dai bang
680 nm, con hé théng quang hop 1 chira sic té thu hit 4nh sang c6 bude séng c6 do dai =
700 nm.

- Do cudng d6 anh sang tu nhién khong hing dinh, do dai budc séng anh sang bién
dong tir 600-700 nm. Su phdi hop ddng thoi cac hé théng quang hop khac nhau cho hiéu
qua quang hop cao nhét.

2.6.2. Chure nang cua luc lap hay la hién twong quang hop.

Luc lap 1a bao quan chuyén phy trach viéc thu hut ning lwong anh sang mait troi dé
mdt phan thi tdng hop ngay ra cac phan tir ATP va mét phan tich lily ning luong vao trong
cac phan tir Carbonhydrat san pham chinh cua qua trinh quang hop.

Qua trinh c6 hai giai doan, giai doan tién hanh c6 anh sang goi 1a phan Gng sang va
giai doan khéng can anh sang goi 13 pha tmg toi.

Phan irng sang:

La mot loat cac phan ung hoa hoc ctia sy nhan truyén dién tor nham muc dich
Photphoryl hoa ADP dé tao nén cac ATP va khir cic NADPH tién dé cho phan g tong
hop cac Carbonhydrat.

- Photphoryl ho4 vong: Vong c6 nghia dién tir (e-) bi bat ra tir phan tir diép luc sau
khi hoan thanh cong viéc lai quay vé tra lai cho phan ti.
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Plastocyamin

Photon anh sang
Hinh 1.5. So d6 Photphoryl hod vong - chi ¢é hé thong quang hop.

- Photphoryl hoa khéng vong:

+ Khéng vong c6 nghia 1a dién tir (e-) bi bat ra khoi phan tir diép luc ban dau, sau
d6 nhap vao mot phan tir diép luc khac, phan tir diép luc ciing s& dugc cin bang bang mot
dién tir 13y tir nudc.

+ Quié trinh photphoryl hoa khéng vong dién ra lién tiép qua hai hé théng quang hop
2val.

+ Hé théng 1 ¢6 diép luc a, hip thu anh sang c6 budc song 700 nm, hé thdng 2 c6
diép luc b, hip thu anh sang c6 budc séng 680 nm.

+ Diép luc a 1a sic t6 chinh cta qué trinh quang hop va thiy & tat ca cac Eukaryota
c6 quang hop va ¢ ca & vi khuan lam.

Giai thich so do:

- So d6 photphoryl hoa vong: Do hé thong quang hop 1 phu trach

- Tai day 1 phan tir diép luc a bi kich thich bdi anh sang, 1 dién tir (€7) bi bat ra dugc
chuyén téi ferredoxin, Ferredoxin nhan va chuyén dién tir téi cac cytochrom, sau dé chuyén
tiép cho plastocyanin, sy di chuyén cua (e7) tao nén mot thé niang duoc dung dé téng hop
hai phan tir ATP (2ADP + 2P + nang luong = 2ATP). Plastocyanin chuyén dién tir cho phan
tur diép luc a.
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Hinh 1.6. So @6 Photphoryl hod khéng vong cé hé thong quang hop 1va 2

- So d6 Photphoryl hoa khong vong: Do hai hé thong quang hop 1 va 2 phu trach.
Tai hé théng quang hop 2, phan tir di€p luc b bi kich thich boi dnh sang, mdt dién tur bi bat
ra mang nang lugng cao duogc truyén t&i mot chat nhan dau tién tam goi la “X” vi chua hiéu
r3. Chit “X” chuyén tiép dén Phastocyamin. Trén ching duong ndy, dién ti trao nang luong
cao cho phan tng Photphoryl hod dé thanh 1ap 2 phan tir ATP.

- Pién tr dugc chuyén tiép cho phan tir diép luc cua hé thong quang hop 1, phan tir
diép luc nay dang bi mat mot dién tir nay trd lai can bﬁng. Sy mét dién tir ciia diép luc a la
vi ban than n6 ciing bi kich thich béi anh sang va truyén dén Ferredoxin roi dén NADPH2
V6i su gop phan ciia 2H* phén ly tir H0 tao nén cac phan tir Carbonhydrat.

Phén @ng toi

Phén tng t6i 12 phan Gmg cac quang hop nham c¢d dinh CO2 qua mét loat cac phan
ung co6 xuc tac Enzym goi 1a chu trinh Calvin.

Qua trinh can bang nang lugng tir ATP va NADPH.

Cac phan tng nay xay ra trong 1ong luc lap: Cac nguyén tir Cacbon ctia CO2 ndi véi
nhau va néi véi H cia NADPH dong thoi gan voi mot nhom Photphat. Sau ddy 1a phan tng
tong hop:

5NADPH: + 6CO2 + 2ATP — 2C3HsO3P + 5SNADP + 2ADP + 30,

CsHsOsP 1a Glyceraldehyt 3- Photphat (P - GAL) (3C) mot s6 P - GAL sé& duoc
chuyén tir luc lap ra té bao chat, tai ddy ching sé& trai qua nhiing phan ung nita dé cho
Glucose 6C.

2C3H503 P + H,O — CeH1206 + 2P + 1/20-
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Nang lugng tich luy trong mot phan tir Glucose tuvong duong véi mot nhiét lugng
780.000 calo; thuc vat dy trir Glucose dudi dang tinh bot:

n (CséH1206) — ( (CeH1005)n + nH20

ADN ciia lap thé.

Lap thé co ADN dang vong, dai khoang 145.000 d6i Bazo.

M3 hoa cac gen cia tARN va mARN, tong hop nén cac Protein, Ribosom riéng cua
minh.

C6 diéu dic biét 1a mot s6 loai thuc vat co ADN lap thé c6 2 ban sao gidng nhau
trén cting mot vong nhung sap xép nguoc chiéu nhau ddi véi gen ciia rARN.

Trong cung mdt chi nhu chi dau Ha Lan c6 loai chi c6 mot ban sao Ribosom, c6 loai
lai c6 2 ban sao.

Phan 16n Protein cta lap thé nhan tir t& bao chit.

Lap thé sinh ra tir lap thé.

Tién than cua lap thé chua thuan thuc chira it Protein mang tdi, chi c6 mang ngoai
va mang trong. Mang ti chua phat trién, 10ng lap thé nho, khi ra anh sang lap thé s& phat
trién dan.

2.7. Ty thé.

Ty thé 1a bao quan tham gia qué trinh ho hip cua té bao, 1a nhimg thé hinh tai nhu
qua bi dao nho, cé nhiéu va rai rac khép té bao chat, dic biét tap trung nhiéu & céc té bao
hoat dong manh.

Té bao gan dong vat cd v c6 t6i 1000 — 1500 ty thé.

2.7.1. Cau triic va thanh phan hod hoc ciia ty thé.

Tui ty thé duoc bao bang hai mang, chia ty thé thanh 2 phan cach biét: khoang gian
mang va 1ong ty thé.

Mang ty thé ngoai:

Ciing 12 mang sinh chét: Ty 1é P/L = 1. Tuy ty 1& ndy gin gidng nhu ty 1 cia mang
té bao nhung thanh phan bén trong c6 khac, Cholesterol thap, bang 1/6 so voi hong cau,
Photphattidin cholin cao gip 2,5 lan so véi mang té bao.

Dic biét mang ty thé noi chung phai tiép thu phan 16n Protein thé san xuét tir t& bao
chat dé xay dung ty thé va hoat dong, nén ciu tao cliia mang ty thé ngoai c6 nhimg phirc
hop Protein Iam nhiém vu van tai dac hiéu Protein vao ty thé.

Khi & té bao chat chiing mang mot chudi acid amin ¢ phia dau N cuia soi Protein dé
lam tin hiéu dan duong. Soi Protein nay hodc nho tin hiéu dan tryc tiép dén mang ty thé
trong hay ngoai dé tich hop vao mang lipid kép hodc di vao khoang gian mang hay long ty
thé.

Cach thir 2 13 van nho tin hiéu ddn dudng nhung phéi qua 6 thu nhan dic hiéu trén
mang ty thé ngoai.

Khi tin hiéu dan dudng di xong viée thi n6 s& rdi xa khéi Protein nhe Enzym thuy
phan, roi giang cap trong 1ong ty thé.
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Khoang gian mang.

Xen k& giita 2 mang, moi trudng gian mang tuong tu va cin bang véi té bao chat
(khoang gian mang chtra Cytochrom ¢ va b2, Cytochrom Peroxydase, cic Enzym st dung
ATP tir 1ong ty thé di ra, dé Photphoryl hoa cac Nucleotit nhung khong phai 1a Adenin).

Mang ty thé trong.

Mang ty thé trong, trir mot sd it truong hop, tao thanh hinh dng xoé kin 1ong ty thé,
cac nép gap goi 1a mao. Su ting s6 luong mao tao thém dién tich 1am viéc ciia mang trong.

Mang trong ciing 1 mot mang sinh chat nhung ty 1& P/L rat cao, bang 3; Cholesterol
thip bang mot nira so voi mang ty thé ngoai, chira mot Photpholipid goi 1a Cardiolipin véi
kha nang chan ion H* lai, Protein c¢6 3 nhém:

+ Nhém vén tai ddc hiéu cac chat chuyén qua lai mang trong,

+ Phirc hgp Enzym ATP Synthetase dé tong hop ATP.

+ Nhom thue hién cic phan tmg oxy hoa ctia chudi ho hap (nhan va chuyén dién tir
H* va oxy hoa H*).

Long ty thé:

Long ty thé chira nhiéu loai Protein khac nhau, phan 16n 1a Enzym Protein do ty thé
téng hop tir ADN cua minh va Protein tir té bao chit vao.

Trong sd cac Enzym c6 Enzym oxy hoa Pyruvat va cac acid béo tir ngoai té bao chat
vao thanh Acetyl CoA, cac Enzym cua chu trinh Krebs, chuyén Acidcitrid (Cz) thanh CO;
(C1) vd NADH.CO; s& dén mang ty thé trong dé gip chudi ho hap.

2.7.2. Chite néng ciia ty thé hay qud trinh hé hdp ciia té bao.

Loai hd hip nay goi 1a ho hap 4i khi, tirc 1a can c6 O, gdbm 2 giai doan: Giai doan
phan ly Glucose thyuc hién trong té bao chit va giai doan oxy hod Pyruvat thuc hién trong
ty thé.

Su phén ly Glucose

O giai doan nay, Glucose 6 Carbon bi tach ra 1am d6i thanh 2 phan tir AcidPyruvat
3 Carbon.

Phéan tmg nho cac Enzym cé trong té bao chit.

Phén tmg tong quat nhu sau:

CsH1206 + 2ATP — 2C3H403 + 4H + 2ADP + 2P + ning lugng bang 4ATP

Phén tir Glucose da dung 2 phéan tir ATP dé cho 2 phan tir Acid Pyruvat, ning luong
thu duoc 1a 4ATP tra lai 2ATP da dung, con lai 2ATP.

Chu trinh Krebs:

Cac phan tir Pyruvat di va ty thé dong thdi v6i cac Acid béo chiing di vao chu trinh
Krebs trong long ty thé.

Pyruvat va Acid béo dugc Oxy hoa thanh Acetyl CoA (mét hop chat 2C) nhd Enzym
Pyruvat Dehydrogenase.

Nhom Acetyl CoA 2 Carbon nay sau dé di vao chu trinh Acid Citric nho cac Enzym
ctia chu trinh dé tiép tuc giang cip xudéng C1 va tao ra mot nang luong 16n cac NADH va
FADH,. O day ngoai Pyruvat ra con c¢6 Acid béo.

Mot minh Pyruvat ciing tao ra CoA nhung khi chtng ta d6i thi phan 16n Acetyl CoA
la do acid béo dy trit trong co thé cung cip
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Thuong thi ca hai qua trinh nay van xay ra véi ty 1& bén it bén nhiéu tuy theo luong
Glucose dua vao co thé.

Diéu dang chu ¥ 1a trong té bao dong vat khi duong da chuyén hoa thanh acid béo
thi khong thé chuyén nguoc lai duogc.

Chu trinh Acid citric con goi 1a chu trinh Acidtricarboxylic 1a chu trinh Krebs.

Chu trinh ndy Oxy hod Acetyl CoA dé tao nén NADH va FADH; va san pham cudi
cung chira mgt Carbon COo.

NADH va FADH: cung cip cac dién tir ciia chung cho chudi hd hap trén mang ty
thé trong va cac chudi dién tir dugce ding dé khtr O thanh H-0.

Céc phan Gmg tom tit nhu sau:

CH3COOH (dang acetylCoA) + 2H>0O + 3NAD+ + FAD —2CO, + 3NADH +
FADH:

Phan tng ny ciing sinh niang lugng va tao nén 1 ATP nhd phan tmg phdtphoryl hoa
kiéu nhu trong phan ly Glycose. Phan 16n ning luong van con nam trong cac dién tir &
NADH va FADHo.

Chudi hé hap:

- Chudi hé hap chira cac phtc hop enzym 16n nim trén mang trong cia ty thé.

Ba nhom chinh la:

NADH Dehydrogenase tiép nhan e- tir NADH, chuyén e- cho ubiquinon. Ubiquinon
truyén truc tiép cho phitc hop Cytocrom b-cl, phtic hop nay lai chuyén cho Cytocrom c.
Cytocrom ¢ truyén truc tiép cho phirc hgp Cytocrom oxydase va cudi cung truyén timg e-
1 cho tirng phan tir O, dé tao nén 1 phan tir H2O.

Tong qudt:

NADH—NADH Dehydrogenase—Ubiquinon—phtc hgp Cytocrom b-cl —
Cytocrom ¢ —phtrc hgp Cytocrom oxydase — O2

Déy 1a qua trinh nhin va chuyén dién tir theo mot hudng nhat dinh, qua trinh nay
dién ra dong thoi véi su ddy cua Protein day Proton (H) ra khoi 10ng ty thé. Gradient Proton
di€n hoa hoc (hi¢u thé do chénh 1éch néng dd H*) ma chudi ho hép da tao nén dugc st dung
dé hinh thanh cac ATP nho phirc hop Protein xuyén mang ATP synthetase.

Cong thirc tom tit nhu sau:

2C3H40s3 (acid pyruvic) + 6 H:O — 6CO2+20H

4H+20H = 24H —24H +60, —12H,0

Ning luong duoc giai phong khoi Pyruvat trong ty thé tuong duong véi 36 ATP.
Cong vdi 2ATP do phan ly Glucose duoc tat ca 1a 38 ATP. D6 1a sé ATP tong cong do oxy
hoa 1 phén tir Glucose trong té bao.

Biét rang khi hinh thanh 1 phan tir ATP can 8kcal vdy ctr 38 ATP tirc 8Kcal x 38 =
304kcal.

Khi 1 phan tir Glucose chay tu do, né cho 688.000cal tirc 13 688kcal. Vay ning suat
sinh hoc cua 1 phan tir Glucose 1a: 304/ 688 = 44%

Trong thuc té con bi tiéu hao dudi dang nhiét va chi con dudi 10%.

Qua trinh tong hgp ATP tir ADP xdy ra trong long ty thé goi 1a sy photphoryl hoa
oxy hoa. Sy tong hop ty 1& vai sy tiéu thu oxy trong té bao.
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Thiéu oxy thi sy tong hop ATP giam.

O vi khuén ai khi khong c6 ty thé. Cac phirc hop phan tir thyc hién sy hd hap cua té
bao nam trong mang vi khuan.

ADN ty thé.

Ty thé ciing sinh san kiéu nhan d6i (phan chia) nhu té bao. Chiing c6 ADN riéng, c¢6
ribosom riéng tuy khong du cho toan bd nhu ciu vé Protein ciia chiing. Sy phén chia ciia ty
thé khong theo ciing nhip diéu ctia phan bao cta té bao mang ty thé.

ADN ciia ty thé gidng nhu ADN cua vi khudn, hinh vong ¢ 1 hodc 2 vong trong
mdt ty thé, tu do trong 1ong ty thé hodc c6 khi bam vao mang ty thé trong.

O nguoi, bd gen cia ty thé rat 6n dinh ¢ chut it da hinh mang tinh ching toc va
diéu doc dao nhat 1a tuy ciing 1a 1 phan tir ADN soi kép hinh vong nhu vi khuan nhung
diéu khac 1a ca hai vong don déu c6 gen ma hoa doc 1ap v6i nhau. Noi dung ma hoa cua
ADN coi nhu kin. Khi bén nay 14 intron thi bén kia 14 exon va tat nhién gen cua hai bén
phai lam viéc trai chiéu nhau. Cac b ba c6 vai chi tiét khong phd bién. Vi du nhu UAG thi
mi hoa tryptophan chir khéng phai 1a ma chidm cdu. AGG thi lai dé chdm cau chir khong
ma hod ra arginin.

Phén 16n protein cta ty thé (khoang 9/10) 13 do nhén té bao phu trach. Khoang trén
10% protein ctia minh thi ty m3 hod. ADN cua ty thé nguoi dai 16.569 dbi bazo, chira cac
gen cua rARN 12S va 16S, 22 loai tARN, céac phan don vi I, II, III ciia cyochorom oxydase,
phan don vi ATP ase, cyochorom b va 8 gen protein khac.

Khi c6 dot bién gen trong ty thé ciing gay nén khuyét tat protein dic biét 1a cac
enzym lién quan dén ning luong s& gdy nén cac bénh di truyén .

Mot sb bénh da dugc phat hién c6 lién quan dén than kinh va co.

Co ché di truyén ctia ADN ty thé:

+ O nguoi nodn bao co rat nhiéu ty thé, tinh tring chi c¢6 4 cai (do nhiéu cai hop lai)
quin quanh cd tinh trung, khi thy tinh thi ty thé tinh tring & lai khong vao nodn bao, c6
nghia 13 trong hop tir chi c6 toan 14 ty thé cta nodn bao va moi té bao co thé vé sau déu
mang ty thé ngudn gdc tir me. Va néu c¢6 bénh do dot bién gen ty thé thi bénh d6 chi do me
truyén ma thoi.

+ Tinh trang d6 duoc di truyén theo dong me va phan bd gidng nhau & con trai ciing
nhu con gai.

+ ADN ty thé c6 vai tro chinh trong co ché di truyén dong me, nhung ciing c6 ngoai
1¢ nhu ngudi ta da thiy c6 mot loai chan hinh riu (nganh thdn mém) vai trd cia ADN ty thé
ctia bd va me 1a ngang nhau & thé hé con.

+ Do mot té bao chi c6 mdt bo phan gen trong nhan ma lai ¢6 dén hang ngan ty thé
cho nén xac suit dé ADN ty thé ton tai khi té bao bi huy hoai (ké ca khi bi dét chay) cao
hon nhiéu so véi ADN nhéan

+ Nguoi ta da van dung chi tiét nay dé xac dinh ca thé cu thé, cac nan nhan bj chét
chay tap thé.

- Tinh chdt nita ti tri cia ty thé: Ngwoi ta thdy cdu tric cia ty thé giong nhu
prokaryota nguwoi ta dd nghi rang tir xa xwa cdc té bao prokaryota di xam nhdp vdo té bao
chat ciia té bao eukaryota, va céng sinh véi nhau. Mot s6 gen ciia ty thé tach dan va sdt
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nhdp vao b gen ciia té bao chii. Ngdy nay ty thé chi con lai mot phdan nhé sé gen riéng ciia
minh md hod cho protein riéng ciia minh theo kiéu déc lIdp mét phan vé phwong dién di
truyén. Ngwoi ta goi hién twong nay la tinh chdt mira tie tri ciia ty the.

2.8. Trung thé

Trung thé c6 & moi té bao dong vat (trir té bao than kinh) c6 ¢ té bao thuc vat bac
thap, khong co té bao prokaryota va thyc vat bac cao.
2.8.1. Cdu triic trung thé

Trung thé bao gdm trung ciu (chat quanh trung tir) va hai trung ttr thuong, trung thé
nam gan nhan té bao va déi khi ké v6i bo golgi. O mot sb té bao biéu mo, trung thé khong
nam canh nhan va b golgi ma nam mai phia sat mang té bao.

O hinh hién vi dién t&r mdi trung t&r ¢6 hinh nhu mot mau bt chi, duong kinh khoang
150 nm, va dai tir 300-500 nm, mot dau kin va mt dau hé.

Thudng thi trong 1ong ctia mau hinh éng cta trung tir 4y ¢6 chira dich, trong dich c6
nhiéu hat 14m tAm mau dam. Thanh dng lam bang 9 tim protein, mdi tAm protein 1 mot
ciu tric soi doc xép song song. Gom 3 6ng vi thé xép lién nhau, trén 14t cit ngang, thiy co
3 khoanh tron xép thanh mét hang.

Ong vi thé gan tAm trung tir nhat goi 13 soi a, hai dng kia goi 12 soi b va soi c. Cac
tdm protein khong ndi nhau va xép cach déu nhau sao cho céc soi a déu nam trén mot vong
tron (hinh cit ngang) va mot tim sudn lam cing mit phang tiép tuyén véi vong tron ay mot
goc 30 do. Soi a tAm protein nay ndi soi ¢ tAm protein canh né bang mot nhoém soi xen k&
nhau. Nhin trén 14t cit cac tim protein xép theo hinh 9 canh.

CAu trac 9 tAm protein va rudt rong goi 1a cau trac 9+0. Hai trung tir bao gior cling
vudng goéc voi nhau. Thyc vat bac cao khéng c6 trung tir nhung van c6 thoi vo sic, khong
c0O SOl sao.

2.8.2. Sur hinh thanh trung thé

O nhitng t& bao ma su phan bao can dén trung thé thi ¢ ky dau phan bao trudc khi
xuét hién thoi vo séc théy xuét hién thém mot trung thé mdi bén canh trung thé cii.

Khi méi bit dau xuat hién thiy tién than cac trung tir, tir ngin dén dai dan ra, cac
dng ty thé ciing hién rd dan ra kiéu nhu duoc téng hop dan.

Hién tuong trung thé méi sinh ra ngay canh trung thé cii 1am cho ngudi ta tudng
nham 14 trung thé c6 ADN riéng, nhung khong phai nhu vay.

Sau khi da hinh thanh song trung thé méi di chuyén vé cuc ddi dién véi cuc té bao
ma trung thé cii dang dung,

Lién sau d6 1a sy xuat hién cac soi vo sic tir khu vuc quanh trung tir tao thanh mat
hé théng soi hinh thoi 13 co s& cho su chia ddi sb luong cac nhiém sdc thé lac phan bao.

Quanh trung tir c6 cac soi ngén goi la sgi sao, thuc vat khong co soi sao.

Ngay nay cac nha té bao hoc goi trung thé 13 trung tim t6 chiic dng vi thé MTOC
(microtubule organnizing centre)

2.8.3. Chitc néng ciia trung thé.

O nhiing vi sinh vat ma té bao c6 trung thé thi trung thé c6 vé nhu rat quan trong
trong viéc lam méc, thoi vo sic dé dam bao su chia doi bo nhiém sic thé ding ) lugng va
ding hudng.
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Song & thyc vt bac cao noi ma hat phan thu tinh nho gi6 d thay cho tinh tring phai
boi 16i dé thy tinh thi khong c6 trung thé, thoi vo sic van lam chitrc ning mot cach chinh
X&c.

O dong vat nguyén sinh, trung thé tham gia vao sy hoat dong cia té bao.

2.9. Bj khung xwong té bao (cytoskeleton)

Trong té bao chit, ngoai cac bao quan con c6 hé thdng cac éng vi thé (microtu bule)
cac soi vi thé (microfilament) va soi trung gian (intermediate filament: IF) tao nén khung
xuong cia té bao.

2.9.1. Cdc ong vi thé.

La nhimng 6ng hinh tru dai duong kinh trung binh 24 nm c6 thanh bén day 5 nm va
rong & gitra, chiéu dai thay d6i c6 khi téi vai micromet, khong phan nhanh.

Céc 6ng vi thé ¢ thé ¢ dang tir do phan bd trong té bao chat tao nén sao va thoi phan
bao, cac dng vi thé duoc cau tao tir protein tubulin A va B, cac protein nay két hop v6i nhau
tao cac sQi protein, cac sgi protein tao thanh 6ng vi thé.

Thanh cta éng vi thé thudng c6 13 soi protein (c6 thé thay d6i 9-14 soi) trong cAu
tric soi protein cé trung tim lién két véi ATP, trung tdm lién két colcicin... n6 tc ché su
tao thanh thoi phan bao.

Chirc nang

- Tao nén khung xuong té bao duy tri hinh dang t& bao, duy tri vi tri cac t6 chuc
khac trong té bao chat.

Van tai ndi bao: cac bao quan, cac hat sic td... di chuyén trong té bao chit 1a nho
hoat dong cua cac dng vi thé .

- Tham gia sy van dong, su biét hoa té bao. Nhiéu té bao biét hoa c6 hinh dang nhét
dinh ma hinh dang d6 dugc duy tri nhd su sip xép cua cac hé thong dng vi thé.

- Cac 6ng vi thé c6 thé thanh 14p thanh cu trac 6n dinh nhu trung tir, ¢6 vai trd quan
trong trong phan bao giam nhiém, nguyén nhiém.

- Ong vi thé con 14 nhitng thanh phan cAu tao nén 16ng roi va nhimg yéu td van dong
clia cau trac 16ng, roi & dong vat nguyén sinh.

- Trong té bao chét c6 nhiéu éng vi thé. Khi xir 1y bang colcicin thi éng vi thé bi bién
mét, té bao tré nén tron, da giac.

2.9.2. Cdc soi vi the.

Gom c6 soi vi thé actin, sgi vi thé myozin.

Soi vi thé actin: Pugc ciu tao chinh bai protein actin. C6 hai dang actin: actin G va
actin F. Actin G hinh cau; Actin F hinh sgi dugc tao thanh do su trung hop céc actin G tao
nén.

M3i s¢i vi thé gém hai chudi do nhiéu phan tur actin x0an vao nhau actin sgi F 1a soi
xoan kép co dudng kinh gan bang 8 nm budc xoin dai 72 nm.

Su tao nén soi actin F 1a qué trinh thuan nghich.

Su hinh thanh soi actin duoc diéu chinh tai nhitng noi, nhitng lac té bao can, soi vi
thé actin c6 vai trd nang d&, cd dinh mang sinh chat.

Soi vi thé ciing 1a thanh phan tao nén khung xuong té bao.

Soi vi thé myozin 1a cac sgi vi thé dugc cau tao tir protein myozin.
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Phan tir c6 6 canh, 6 mach polypeptid: hai mach ndng, hai d61 mach nhe, cac soi
myozin phan b trong té bao chat thuong c6 chiéu dai 1on co thé dat 1,5 micromet.

Céc soi vi thé myozin khong chi ¢ trong t& bao co ma con cé trong té bao khac.
Céc sg1 myozin lién két v6i cac soi actin dam bao tinh van dong cua té bao.
2.9.3. Soi trung gian

Kich thudc x4p xi 10 nm, day hon s¢i vi thé, nho hon dng vi thé. Chung duoc ciu
tao bai nhiéu loai protein khac nhau.

Soi trung gian keratin thay trong t& bao biéu mé. Soi trung gian cdu tao nén soi than
kinh c6 protein loai NF — L; NF — M; NF — H.

Cac soi trung gian c6 protein lamin: laminA, laminB, laminC tao nén lamin cta
mang nhan thay trong cac loai té bao.

Céc soi trung gian déu ¢ cau tao phirc tap, gdm nhiéu soi xép xodn nhau theo nhiéu
bac.

Chure nang: Gop phén tao nén khung xuong té bao va tao su van dong ndi bao.
2.10. Khéng bao.

Néu lay tiéu chuan 1a mot cdu trac trong té bao chat dugc gidi han bang mang sinh
chat ndi bao thi c6 thé coi khong bao nhu mét bao quan.

O mot sb dong vat don bao, khong bao 1a bao quan thuc sy. Vi du: Khong bao tiéu
hoa, khong bao bai tiét, diéu tiét nude cho té bao.

O thuc vat, khong bao chira cht dy trit, noi chung chung chtra dﬁy dich
* Cdc thé vili.

Thé vi 6 trong té bao chét, nhung khong duoc bao boc bdi mang té bao, trir mot
s6 trudng hop chung duoc chta trong khong bao.

Thé vui hay gip & té bao dong vat 1a cac phan tir glycogen, mét loai duong dy trix
c6 nhiéu trong té bao gan, co.

O con vt ¢6 ché do an tdt, glycogen c6 thé 1én t&i 10% lugng kho cta gan.

Té bao mdé m& chtra nhitng giot 16n céc triacylgcerol, 1a mot dang dy trit cua acid
beo.

O té bao thyuc vat hay gap tinh bot, duong du trit ctia té bao. Cac chit du trix nay khi
dugc chuyén hoa s& cho ATP.

Ngoai ra con chtra nhiéu enzim, cac phtic hop multienzym 16n, xuc tic cac phan (g
chuyén hoa trong té bao chat.

LUQNG GIA
1. Trinh bay cu trac va chirc ning cia mang té bao.

2. Trinh bay cau tric va chirc ning cia mot s6 bao quan trong té bao: ty thé, lap thé...
3. Giai thich ciu tao cua ty thé, lap thé phi hop véi chirc ning cta ching.
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Bai 2
CAU TRUC ‘VA CHUC NANG'
CAC THANH PHAN CUA NHAN TE BAO

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc cdu tric cdc thanh phan cia nhén té bao
2. Trinh bay dwoc chirc ndng cdc thanh phan cia nhén té bao
3. So sanh dwoc chire ndng ciia nhan té bao va mang té bao

NOI DUNG
1. Hinh dang

Nhan té bao c6 nhiéu dang khac nhau.

Thong thudng c6 dang hinh cau trong té bao biéu mé hinh khdi hodc hinh da giac,
hinh thudn dai trong té bao co tron, hinh dia trong té bao mé lat.

N6i chung, hinh dang ctia nhan thudng phu thudc vao té bao, nhung ddi khi cling c6
hinh dang khac hinh dang té bao. Vi du: Té bao bach ciu c6 hat ¢6 nhan hinh truy va chia
nhanh, té bao tuyén to ctia tim hinh khdi vudng c6 nhan hinh phan nhanh.

Hinh dang cta nhan c6 thé thay ddi theo tudi cta té bao va lién quan dén hoat dong cua
té bo.

Nhiing té bao hoat dong manh nhan tré nén 16n hon va c6 dang chia nhanh hodac chia
thuy.

2. Kich thudec

Kich thudc cua nhan thay déi tuy theo timg loai té bao.

Nhitng té bao nhdy cua tuyén nudc bot, nhan ¢ kich thude rat nho.

Trong khi d6 c6 nhitng té bao nhiéu cuc & stmg trude cia tuy hodc té bao hinh thap
c6 nhan dac biét 1on.

MB&i kiéu té bao c6 mot ty 18 kich thude nhét dinh gitta nhan va té bao chat.

Sur thay ddi ty 16 s& din dén su phan bao hay huy hoai té bao
3. S6 lwong

Mot té bao thong thudng cd mot nhan, doi khi co nhiéu hon. Vi du: té bao gan c6 2
nhan (chiém ty 1& 15% trong toan bo cac té bao gan).

C6 nhiing té bao da nhan véi cac tén goi la cong bao hay hop bao tuy thudc vao cach
thtrc hinh thanh.

Cong bao 13 hién tugng c6 sy phan chia nhan nhung khong phén chia té bao chat.

Hop bao sinh ra do hop nhat nhiéu té bao thanh mot khdi chung (vi du: Nhing té
bao tuy xuong do hop nhit ciia nhiéu té bao tao xuwong).

Té bao hdng cau trong mau ngoai vi & dong vat co via khong c6 nhan.

4. Céu tric ciia nhan té bao

Cac by phan chinh cua nhan té bao la: Mang nhan, dich nhan, nhiém sdc thé va hach

nhan.
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4.1. Mang nhan
Du6i kinh hién vi dién ttr cho thdy mang nhan 1a mot mang kép gdm c¢6 mang nhan
ngoai va mang nhan trong.

Mang nhén ngodi: La mot mang sinh chdt ngi bao kiéu nhw mang ludi ndi sinh chdt
¢6 hat & ché né cé nhitng hat Ribosom bam & bé mdt ngoai mang phia té bao chdt.

Vé thanh phan hoa hoc thi lai gidng v6i mang ludi ndi sinh chat nhin nghia 1a
Cholesterol chiém 10% thanh phan Lipit va cac thanh phan Lipit khac gan giong nhu luéi
ndi sinh chit nhin.

Mang nhan ngoai ni lién v6i mang ludi ndi sinh chét c6 hat théng véi méi trudng.

Vé chuc ning, né phuy trach viéc tai tao mang nhan, tham gia tong hop mang ludi
noi sinh chét va cac mang ndi bao khac ké ca mang té bao cung voi ludi ndi sinh chat.

Céch tao mang ctia nd 1a giri toi noi can nhitng manh mang méi tam thoi cudn lai
thanh céc tai hinh cau giéng nhu cac ti van tai ndi bao.

Khoang quanh nhan.

Giira 2 16p mang nhn 1a khoang quanh nhan, bé day khong déu tir 10-15 nm.

Khodang nay thong vai ludi ndi sinh chat c6 hat va thong ra ngoai té bao.

Vit chét bén trong di chuyén theo 2 chiéu giita khoang quanh nhan va luéi ndi sinh chét
cé hat.

e ey b
ey nhis

0 S &8 mdeg b4o cud nhin M bio

Hinh 2.1. Hinh hién vi dién tir (4) va so' do mang kép (B) ciia nhén té bao
Mang nhéan trong:

Gom 2 phan: Phan mang sinh chét thi giéng mang sinh chat ciia mang nhan ngoai,
mat phia trong ctia mang thi dugc 16t bai nhiing soi day dic goi 1a Lamina.

Lamina 1a mot hé thong ludi mong dugc két bang ba loai Protein chinh 1a: lamin A,
B va C. Lamina lat trong mang nhan nhung van dé chira cac 16 mang nhan lai.

C4c Protein lamina c6 tac dung nhu gid d& cho mang nhan, dong thoi 13 noi bam cia
cac s¢i chromatin ¢ vung ngoai vi cua nhan.
4.2. Lé mang nhan

Mang nhén cua tat ca Eukaryota déu c6 10.

Mat d6 16 mang nhan tuy theo timg loai té bao.

Vi du: Hong cau chim c6 khoang 4- 6 16/micromet.

O dong vat c6 vii mdi té bao co6 tir 3000 - 4000 16 mang nhan tic khoang 11
16/micromet.
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Mgdi 16 dugc gan vao mot ciu trac kich thudc 16n theo hinh dia tao nén phirc hop
ctia 16 mang nhan c6 trong lwong phan tir 16m.

Thanh phan phirc hop cta 16 mang nhan dugc hinh thanh do ndi lién mang nhan
ngoai va mang nhan trong.

M&i phirc hop 16 duoc ciu tao bdi mot nhom hat c6 kich thude 16n hinh thanh 8
canh, gdm 3 vong hat dugc dinh trén thanh phtic hop cua 16 mang nhan va ¢ hinh chiéu
trung nhau.

O trung tAm ctia mdi phic hop 16 mang nhan 13 mot cai kénh c6 nudc, nho kénh nay
nhitng phan tir hoa tan trong nudc duoc di chuyén qua lai gitra nhan va té bao chat.

Ld c6 duong kinh 9 nm va chiéu dai 15 nm, 16 nay thuong xuyén bi tic do hat trung
tam 16n dugc hinh thanh tr hat Ribosom méi duoc téng hop hodc nhitng phan tir khac
chiém gitr.

Céc chit co kich thude 16n qua lai mang phai c6 su can thiép cta cac Protein dinh
vi xung quanh 13 bang cach mé rong kich thudc cia 19.

Mbt s6 luong 16m Protein dugc téng hop ¢ té bao chat duoc van chuyén qua mang
nhan tham gia vao sy nhan doi, sao ma, cAu tao Ribosom bén trong nhan.

Phan tt mARN, tARN va cac phan don vi cua Ribosom dugc hinh thanh trong nhan
phai dugc chuyén qua mang nhéan theo chiéu nguoc lai.

Mot s6 thanh phan SnARN (Small nuclear ARN) di chuyén theo hai chiéu chung
dugc tong hop trong nhan va két hop tao thanh nhiing phan tir RNP (Ribonucleoprotein) &
té bao chét va sau do lai dugc gui tr¢ lai nhan dé thuc hién chuc nang thuan thuc mARN.
T4t ca moi su qua lai ndy déu dugc thyc hién qua 16 mang nhan.

4.3. Dich nhdn

Dich nhan chira nguyén li¢u va enzym xuc tac qué trinh nhan d61 ADN, sao ma va
mot s6 qua trinh khac xay ra trong nhén.

Gan day nguoi ta phat hién duoc sy ¢ mat cia mot hé théng cac so1 Protein cac loai
trong s6 d6 co actin, hé thong nay dugc goi 1a khung xwong cua nhan.

Mot s6 bd phan cua khung xwong neo v6i lamina, s khac co thé lién két vé6i cac
ving nhat dinh cua chromatin.

C6 thé khung xwong nay ciing voi lamina tao thanh mét phire hop c6 chire ning didu
chinh sy biéu hién cta gen va chuyén cac ARN ra té bao chat. Phirc hop diéu chinh nay c6
thé lién hé chirc nang v6i khung xuong ciia té bao chat va ca voi mang té bao
4.4. Nhiém sic thé

Cac nhiém sic thé ctia Eukaryota c¢6 ciu chiic phirc tap dugc coi 1a noi tap trung
thong tin di truyén cia té bao va co thé sinh vat.

N chi ton tai vé hinh thai dudi kinh hién vi sinh hoc trong thdi ky phan bao tir cudi
ky dau dén dau ky cudi.

S6 luong nhiém sac thé:

+ Té bao dinh dudng Eukaryota c¢6 2n nhiém sic thé, tirc 1 c6 hai b giong nhau,
mdi bo gdm n nhiém sic thé khac nhau. S6 n khang dinh véi loai nhung khac nhau tuy loai.
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+ O nguoi trong mdi té bao ¢6 2n = 46 bao gdm 23 cip nhiém sic thé (22 cip nhiém
sac thé thuong va mot cap nhiém sic thé gidi tinh). O nam gidi cip nhidm sic thé gidi tinh
la xy, & nir gidi cap nhiém sic thé 1a xx.

Cdu triic vi thé ciia nhiém sdc thé:

Hinh dang vi thé ctia nhiém sic thé tirc hinh dang dugc quan sat & kinh hién vi quang
hoc.

* O gian ky:

+ Trong nhan cho thiy cac hat bat mau pham nhuém nhan hinh 14m tdm goi 1 hat
nhiém séc, kich thuge cta cac hat 16n hon got la khdi nhiém sic.

+ Quan sat thay cac soi dai va manh thi goi 1a soi nhiém sic va chang chit nhu mang
ludi thi goi 12 Iudi nhiém sic.

* O ky gitra:

+ Nhiém séc thé co ngén nhét, 16 nhat sau khi nhuém mau va quan sat dugc dudi
kinh hién vi quang hoc

+ Mbi nhiém sic thé (dang kép) gdm 2 chromatid duoc lién két v6i nhau & phan co
SO cap — phan tim (centromere)

+ Phan tdm chia nhiém sic thé thanh 2 nhanh: Nhanh ngan ky hiéu 1a p. Nhanh dai
ky hiéu la q.

+ O nguoi nhidm sic thé c6 dang sau: khi p = q goi 14 nhidm sic thé tim giira; khi p
< q goi 12 nhiém sic thé tim gan gitra; khi p = o (p rat ngan khong dang ké) goi 1 nhiém
sdc thé tam dau

+ Phan cudi ctia mdi chromatid mang tén dau mut (telomere).

+ P6i khi ndi tiép voi nhanh ngin (p) cta nhiém sic thé tim dau c6 thém cac num
hinh cau nho goi 14 vé tinh (ky hiéu 13 S: Satellite)

+ Ngoai ra cac nhiém sic thé dang kép con c6 mot bo phan goi 1a tim dong
(kinetochore), mot cdu trac 3 16p 1ong mang ngian 6m ldy phan tim va tir hai bén tAm dong
thdy xudt hién soi thoi vo sic ndi lién véi thoi vo séc tir trung thé lic phan bao.

Cdu triic siéu vi thé ciia nhiém sdc thé

Khi phan huy histon va 1am tiéu ADN bing ADNase di cho phép quan sat dugc
khung xwong ctia nhiém séc thé. Kiém tra du6i kinh hién vi dién tir khung xwong nay cé
hinh dang giéng hét hinh dang “tu nhién” ctia nhiém sac thé.

Paulson va Laemmli (1977) di cho thay rang khung xuong nay duoc cau tao boi 2
Protein khung.

Cac Protein nay khéi lugng phéan tir rat cao (180KDa) duoc lién két voi nhau bai
nhiing Ion Ca%* & néng do rat thap (108M).

Kiém tra nhiém sac thé duéi kinh hién vi dién tir sau khi tiéu huy histon da cho thay
ciu tric chung cta nhiém sic thé.

Phan tir ADN lién tuc trong mdi chromatid tir 0,5 - 2,5.108 ciip bazo dugc dinh trén
khung xuong cta nhiém sic thé va tao thanh nhiing vong c6 chiéu dai tir 10 - 90 kb, trong
d6 mdi dau mut duoc tiép xuc voi Protein khung xuong ctia nhiém sic thé, ADN ciia nhing
vong ndy cuing v4i cc histon tham gia cdu tao thanh nucleosom nhu soi chromatid & gian
ky
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Hinh 2.2. Vi tri tam ciia nhiém sdc thé ky giita ciia nguwoi (4)
va so do nhiém sdc thé ky giita ciia nguoi (B)
Cdu tric cia soi chromatid
Soi chromatid khi 1am dudi toi da va quan sat dudi kinh hién vi dién tir cho thay soi
c6 dang mot chudi hat, xép déu din theo chiéu dai cia mot sgi manh
Puong kinh cua chudi hat bang khoang 10nm, dang cudn xoan thip nhit tao thanh
s0i c6 dudng kinh bang 30nm
Soi chromatid lai xodn tiép & cAp cao hon, cdu tric ndy cho thay nhiém sic thé khi
nhin duéi kinh hién vi dién tir khong gian ba chiéu bén ngoai c6 cac mui goi 13 mi vi thé.
Thanh phc”in hoa hoc cua soi chromatid
Soi chromatid bao gom phén 16n 14 ADN, cac Protein histon lién két v6i ADN va
cac Protein HMG (High mobility grup) khong lién két thuong xuyén véi ADN.
Céc loai Protein chiém da s6, con mot sb loai nita chiém phﬁn thiéu s 1a cac Protein
enzym, Protein ciu trac, c6 thé c6 ca Protein diéu chinh va twong tic véi Protein.
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4.5. Hach nhan

La mdt co quan chiu trach nhiém téng hop rARN cua ribosom.

N6 xuat hién ¢ trong nhan pha G1, S, G2 va bién mit trong thoi gian phan bao.

Hach nhan xuat hién du6i hinh thai dang hat chiét quang, hinh cau hodc hinh bau
duc, xung quanh c6 it nhiéu vong chromatin.

Té bao nguoi c6 mot hach nhan do 10 nhiém sic thé tam dau thudc cac cap 13, 14,
15, 21 va 22 chum dau lai tao thanh. Phan dau cua nhiém sic thé tim dau (co vé tinh hay
khong c6 vé tinh) duoc goi 1a ving to chirc hach nhén, viét tit 13 NOR (Nuclear
Organization Rigions). Ching chuyén chira cac gen tong hop nén rARN cho ribosom (6
ngudi con c6 mdt gen 58 ndm & phan cudi nhanh dai nhiém sic thé s 1, khong tap chung
tai hach nhan).

Tai hach nhan cac Protein té bao di vao gip cac rARN mdi tao ghép v6i nhau dé tao
nén cac phan don vi ribosom nay di qua 156 mang nhan dé ra té bao chat.

Vi su hinh thanh va chie nang trén dy cta hach nhan thi viéc hach nhan bién mat
lac cac nhiém sic thé phai vé tap chung trén mat phang xich dao ¢ ky giita 1a hoan toan hop
ly.

Khi da phan bao song, té bao trd lai 1am viée thi di nhién hach nhan sé& lai xuét hién.

LUOQNG GIA
1. Trinh bay céu trac va chic ning cia mang nhan.
2. Trinh bay cau trac cua NST.
3. Trinh bay chirc ning cia nhan té bao.
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Baiz
SU PHAN CHIA TE BAO

MUC TIEU

1. Trinh bay dwoc cdc dic diém ciia phan bdo truc phan.

2. Trinh bay dwoc qud trinh phdn bdo nguyén nhiém va giam nhiém.

3. So sanh dwoc cac dic diém giong nhau va khdc nhau co ban cia hai qud trinh
phdn bao nguyén nhiém va giam nhiém.

NOI DUNG

Té bao don bao ciing nhu té bao c6 trong co thé da bao ludn sinh san bang cach phan
chia dé tao ra hai t& bao con mang dic tinh hinh thai sinh 1y giéng té bao me

T nam 1858 Virchov di dua ra dinh dé ndi tiéng: Té bao duogc sinh ra tir té bao co
truée; Thi ngudi ta thiy rang hién twong bd me sinh ra con cai gidng minh 13 hién tuong
sinh truong va sinh san cua té bao.

Té bao bang con dudng trao d6i chat ting trudng khdi lvong té bao chat va nhan dap
mg cac hoat dong song. Té bao ting trudng dén mirc d6 nao d6 thi phan chia cho ra cac té
bao méi. Thoi ky té bao trao d6i chit, ting trudng goi 13 gian ky, thoi ky tiép theo - té& bao
sinh san - phan chia thanh cac té bao méi duge goi 1a thoi ky phan bao chinh thiec.

Su phan chia 13 hinh thirc sinh san hay ding hon 13 su sinh sbi cta té bao. Nho su
phan chia té bao (goi tit 1 sy phan bao) ma co thé 16n 1én, cac té bao gia duoc thay thé. &
sinh vat c6 sinh san hitu tinh sy phan bao con tao ra cac giao tur, qua thu tinh s€ cho ra thé
hé mai.

1. Truc phan (amitosis)

- Con goi 12 hinh thirc phan dbi té bao

- La hinh thitc phan bao don gian trong d6 khong co sy hinh thanh thoi to vo séc.

- Gom hai giai doan chinh: Nhiém sac thé nhan doi va té bao chat chia do6i cing véi su
chia d6i by nhiém sic thé.

- Két qua: Mbi té bao con déu mang bo nhiém sac thé nhu nhau.

* Truc phan 13 hinh thirc phan bao chu yéu cua cac sinh vat bac thap nhu vi khuan,
dong vat nguyén sinh... & co thé da bao no chi xay ra khi co thé ¢ trang thai bénh 1y nhur té
bao ung thu, hay trong diéu kién bat loi can tré su hinh thanh thoi to vo sic.

2. Gian phan (mitose)

Go6m hai hinh thte: Gian phan nguyén nhiém (nguyén phan) va gian phan giam nhiém

(giam phan)
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Hinh 3.1. Chu ky té bao & déng vit c6 vii
2.1. Phin bao nguyén nhiém
Xay ra & cac té bao sinh dudng va giai doan dau cua té bao sinh duc trong qua trinh
phat sinh giao tur.
Dic diém dic trung nhit cta hinh thirc phan bao nay 1 tir mot té bao 2n nhiém sic
thé sau khi phan bao xong duoc hai té bao con cing c¢6 2n nhiém sic thé.
Phén bao 1a mot qua trinh lién tuc, nhung dé tién nghién ciru ngudi ta chia né ra timg
ky. Sudt ca thoi gian cia mot 1an phan bao goi 1a mot chu ky té bao.
Chu ky té bao gdm gian ky va cac thoi ky phan bao chinh thiec.
Trong co thé da bao céc té bao duge biét hoa khac nhau dé thuc hién churc nang khac
nhau nén thoi gian kéo dai cuia mot chu ky té bao ciing thay d6i, dic biét 1a gian ky. Vidu
nhu t& bao rudt phan bao 2 14n mot ngdy, t& bao gan phan bao 2 lan qua mot nam. Con té
bao noron cia co thé trudong thanh hau nhu khéng phan bao ma gian ky kéo dai cho dén khi
té bao chét hodc co thé chét.
Trung binh chu ky séng cua da s t& bao kéo dai tir 8h dén 100 ngay.
2.1.1. Gian ky

- Gian ky 1a thoi ky xen k& giira 2 1an phan bao. Puoc coi nhu 14 thoi ky chuén bi
co s& vat chat truée khi phan bao. Gian ky dugc chia 1am 3 giai doan: G1, S, G2.

- O cic loai té bao khac nhau, chu ky té bao c6 thoi gian dai ngin khac nhau. Tinh
toan bo cling nhu tinh timg giai doan déu c6 sy khac nhau.

- N6i chung giai doan S va G2 va ca giai doan M tiép theo thi tuong dbi on dinh,
riéng giai doan G thi bién thién.
2.1.1.1. Giai doan G1

- Thoi gian ctia G1 tuy thude vao chire ning sinh 1y cia té bao. Vi du ddi véi té bao
phdi thi G1 khoang 1h, dbi vai té bao gan G1 khoang 1 nam.

- N6i chung & dong vat c6 via thi G1 kéo dai tir 2-3h cho dén nhiéu ngay. Khi phan
chia nhanh thi G1 ngan, khi phan chia cham thi G1 dai.

- P6i v6i té bao ung thu thi thoi gian ciia G1 rat ngan rat nhiéu.
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- Khi té bao ngimg phan chia thi chu ky té bao bi gian doan. Té bao budc vao pha
Go. CO tac gia goi pha nghi van 14 giai doan G1, nhung G1 kéo dai vo dinh (trudng hop té
bao than kinh)

- Té bao mudn ra khéi pha Go phai c6 su kich thich méi, nhiing diéu kién sinh truong
thich hop. Han hitu c6 truong hop bude vao pha Go sau khi da nhan dé1 ADN ¢ giai doan
S (mot sd té bao biéu bi)
2.1.1.2. Giai doan S

- Cling & dong vat co vi thoi gian cua giai doan S kéo dai khoang 7h. Lic nay ADN
duoc nhan doi déng thoi voi sy nhan ddi cua histon va mot s6 Protein khac, soi chromatin
ma&i dugc thanh 1ap dé tao thanh mét nhiém sic tir bén canh nhiém sic thé cii nay tr¢ thanh
mdt nhiém sic tir (phan khuan)

- Trong va sau khi ADN nhan ddi, c6 sy trao d6i doan giira 2 chromatid nao la gia
cti hoac non tré hoan toan ca.

- Trung tir cling tu nhan doi.
2.1.1.3. Giai doan G2

- Kéo dai khoang 3-4h. Lic nay ADN stra chira nhiing sai sot da xay ra khi nhan d6i ADN.

- O gian ky nhiém sic thé ¢ dang soi manh.

2.1.2.Cac ky cua sw phan bao chinh thirc (M)

C6 4 chu ky: Ky dau, ky giita, ky sau, ky cubi.
2.1.2.1. Ky déu (Prophase)

- Nhiém sic thé co ngin dan thdy dugc dudi kinh hién vi quang hoc.

+ Thoi v sic hinh thanh, soi thoi dinh vao tdm dong cua nhiém sac thé.

+ Hach nhén giai thé.

+ Mang nhan ri ra phan tan trong bao twong va khi mang nhan bién mat 1a két thuc
ky dau

Trong giai doan S, Gz va chu ky ddu cta phin bao nguyén nhiém & mot sé mé sinh
dudng cua nhiéu loai, dic biét 1a ¢ thyuc vat, da quan sat théy hién tugng trao ddi chéo soma.
Khi ADN tién hanh sy sira chita cac sai sot. Binh thudng thi dé sira chita, nhidm sic tir cii
lam khudn, nhiém sic t&r méi cit bo phan tong hop bi sai va tong hop lai cho dung dua vao
nhiém séc tir khuan tire 12 nhiém sic thé chi em. Poi khi khuon dé sta chira lai lfiy tor mot
nhiém sic tr dong dang khong phai 1a chi em dé stra chita. Co ché tuong tu ¢6 su trao doi
giita hai nhiém sac thé dong dang trong mo soma.

O ngudi hién tuong nay cling gip & mo u mat 4c tinh cia tré em (bénh u vong mac)
2.1.2.2. Kv gitta (metaphase)

Céc nhiém sic thé dang, van dinh tim dong vao soi thoi vo sic, tap trung vé mit phang
xich dao cua té bao, mdi nhiém sic thé mot soi. Khi cac phﬁn tam chia doi la budc vao ky
Ssau
2.1.2.3. Ky sau (anaphase)

Phén tdm chia d6i thanh cic phan tAm méi, cac nhiém sic tir tich ra tré thanh nhiém
sic thé dang don gian theo mot co ché dut va co kéo soi thoi vo sic, dua cac nhidém sic thé
vé céc cuc cia té bao, chia bo nhiém sac thé dugc nhan doi luc gian ky thanh 2 bo nhiém
sac thé dang don twong dong vai nhau.
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2.1.2.4. Ky cudi (telophase)

- C4c nhiém séc thé di vé dén cuc, tap chung lai, dudi dan ra

- Cac mang nhén thanh lap.

- Thoi vo sic bién mat

- Bao tuong that lai lam d6i dé tao nén hai té bao con

- Hach nhan xuét hién

Két qua 1a tir mot té bao ban ddu 2n nhiém sic thé sau qué trinh phan bao da cho 2
té bao con (chi em) ciing 2n nhiém sic thé. Su t6 hop lai trong té bao méi khong dang ké
néu co hién tuong trao doi chéo say ra dung mirc.

A, Gian ky 8. Ky dau som C. Ky dau

F. Ky cudi L G.Gianky ———

Hinh 3.2. Phdn bdo nguyén nhiém

* Y nghia cua phan bao nguyén nhiém

Phén bao nguyén phan 1a phuong thirc sinh san ciia té bao. Trong co thé da bao cac
chung quan ludn duge doi méi (nhu tuy xuwong, biéu bi mé da, biéu bi mé rudt ...) hang
gidy, hang phut c6 nhiéu té bao chét di va duoc thay thé nho su phan bao cua té bao goc.

Phan bao nguyén nhiém 1a phuong thitc sinh trudng ciia mo, cc co quan trong co
thé da bao. Cac md co quan ting khdi luong chi do sy gia ting tong hop cac chat ndi bao
va gian bao ma chil yéu do ting sd luong té bao do phan bao. Khi su phan bio ciia ching
quan bi trc ché (vi du do khéi lugng mé hoic cac co quan dat t&i mirc gii han) thi mo va
co quan ngung sinh trudng.

Phéan bao nguyén nhiém 13 phuong thirc dé qua d6 té bao me truyén dat thong tin di
truyén cho cac thé hé té bao con, do d6 bao ton giir nguyén sd luong nhiém sic thé qua cac
thé hé.

2.2. Phan bao gidam nhiém (giam phan).
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- La loai phan bao c6 muc dich phan bao nguyén nhiém

- X4y ra & cac té bao sinh duc trong giai doan chin (2 lan phan bao sau cing)

- Muc dich dé tao giao tur

- Su tao giao tor & dong vat khac ¢ thuc vat dac biét la & dong vat co vu

- Phan bao giam nhién & nguoi khac nhau & nam va nit. Khac & thoi gian kéo dai,
mot sb giai doan, va ¢ két qua cua sy phan bao.

- Giam nhiém gdm 2 1an phan bao ké tiép nhau: Lan phan bao I va lan phan bao I

- Trude khi budce vao phan bao chinh thirc té bao ban dau ciing trai qua mot qua trinh
chuan bi goi 14 gian ky gidng nhu phan bao nguyén nhiém.

- O giai doan S ADN ciing nhu duoc nhan d6i va chi nhan d6i c6 mot lan trong ca 2
1an phan bao I va II

Sau day la cac ky cua qua trinh phan bao chinh thirc
2.2.1. Lan phdn bao I
2.2.1.1. Ky daul

Thoi gian cua ky ndy bién thién nhung bao gio ciing rat dai. N6 duoc chia thanh 5
giai doan: Giai doan soi manh, giai doan tiép hop, giai doan soi ddy (ttrc co ngin), giai doan
thé kép va giai doan huéng cuc.

* Giai doan s¢i manh (leptoten):
- Nhiém sic thé co dan va bit ddu nhin thiy cac nhidm sic tir d3 hinh thanh
* Giai doan tiép hop (zygoten)

- Cac nhiém sic thé dong dang duoc goi 1a tiép hop v6i nhau cu thé 1a chung song
tung d61 mot song song

- Cac nhiém sic thé mdi cai tao thanh mot vong, hai dau mat chum lai trén 16p
lamina ctia mang nhan tai khu vuc dbi dién voi trung thé

- Toan bd nhiém séc thé khi chum lai nhu vay tao nén mot hinh anh cta lang hoa,
day ldng nam trén lamina.

- Su séng d6i thudng bit dau tir mot ddu mut, rdi dan dan cac gen twong dong trén
hai nhiém séc thé twong dong ap sat vao nhau

* Giai doan co ngin (pachyten)

- Bit dau khi sy tiép hop d3 lam xong, cac nhiém sic thé co ngin lai, ddy 1én, hinh
anh 1ang hoa van con cho dén cubi giai doan co ngin thi bién mat.

- Mdi c@p nhiém sic thé twong dong ghép d6i nhu vay goi 1a mot ludng tri. Nguoi
c6 23 ludng tri (bavilen), 22 ludng tri thuong va mot ludng tri gidi tinh. & nit ludng tri gidi
tinh gidng nhu ludng tri gidi tinh thuong nhung ¢ nam ludng tri gidi tinh ¢6 hinh thai khac.
N6 ¢6 dang mot hop doan hinh chudi ciia 2 nhiém sac thé X va Y

- Binh thuong cac ludng tri khac nhau thi thay c6 cac hinh anh bt chéo nhau goi 1a
diém bat chéo nhung & ludng tri X- Y thi khong c6. Chung chi hop doan véi nhau nho ap
sat nhau ctia nhanh ngan ciia nhiém sic thé Y va phan tuong dong véi nd 1a phan ngan phia
dau mat cua nhiém sic thé X

- Hinh thirc ludng trj 1 hinh thirc v6 cling quan trong ciia cac t6 hop lai di truyén dé
tao nén cac giao tir to hop lai.
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- Su song d6i cac nhiém sdc thé tuong df)ng 1a sy m& dau ctia mot hién tuong goi la

su trao d6i chéo
* Giai doan thé kép (diphoten)

- Cudi giai doan soi day, bat dau giai doan thé kép

- C4c nhiém séc tir tir tir tich nhau ra dé hinh thanh b bon (b NST trong mét ludng
tri). Lic ndy cac nhiém sic tir khong chi em van bit chéo nhau tai cac diém goi 1a cac diém
bit chéo.

- Céc bt chéo chuyén chd dan vé phia cac ddu mat cta nhiém sic tir. Khi cac bat
chéo da bién mét chi con sy dinh nhau cdc dau mit ctia cic nhidm sic tir thi két thuc giai
doan thé kép

- Cac nhim sic tir trong qua trinh chao doi chéo bi dit ra va ndi lai mot cach tuong
déng tao nén cac nhidém sac tr to hop lai

- Su bét chéo 1a bét budc, co it nhdt mot bit chéo trén mot nhiém sic thé va & nguoi
con s6 d6 1a 60 cho mdi giam phan (tic 1a 30 chao ddi chéo trong mdt bo gen don boi)

* Giai doan hudéng cuc (Diakinez)

La giai doan hudéng cuc cia ky dau . Ludng trj gitta nguyén hinh dang cac ddu mut
nhiém sic tir dinh nhau (cac diu mat twong dong) va cac phan tdm thi xa nhau. Hinh thai
nay giit nguyén cho dén khi hét ky gitra.
2.2.1.2.Ky gita |

- Cac thanh phan c6 lién quan nhu mang nhan, hach nhan va thoi v6 sic giéng nhu
phan bao nguyén nhiém.

- Céc ludng tri dinh mdi cai vao mot soi cua thoi to vo sic va tap trung trén mat
phang xich dao cua té bao, 2 phan tim ctia mdi ludng tri ciing dinh vao mot soi thoi va nim
dbi xtmg bén xich dao.

- Khi cac ddu mut twong ddng cua cac ludng tri roi nhau ra thi két thic ky giira I
2.2.1.3. Ky sau I:

Céc nhiém sic thé van giit nguyén dang kép cia ting cip twong dong chia tay nhau
theo soi thoi di vé hai cuc cua té bao
2.2.1.4. Ky cudi I:

- O mdi cyc cua té bao mang nhan hinh thanh bao 14y hai bo nhiém séc thé c6 sb
luong giam di mot nira mic dau ham lugng ADN van giit nguyén nhu té bao ban dau.

- Té bao chét that 1am doi va két thuc 1an phéan bao 1.

* Piéu cha y 1a khi tap trung vé mit phang xich dao, cic phan tdm cia timg ludng
tri sap xép ngau nhién bén nay hay bén kia cia mit phang xich dao, mdi phan tam c6 mot
ngudn gbc riéng (cta bd hay ciia me). Nhu vdy & mdi bén c6 su thong tin di truyén cua thé
hé trude. Day la mot su téng hop cong thém vao su to hop lai ctia sy hoan vi gen do trao
doi chéo.

2.2.2. Lan phdn bao II
2.2.2.1. Thoi ky xen ké:
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Goi 1a thoi ky xen k& vay thoi sy thuc thi 1an phan bao II xay ra ngay sau ky cudi I
khong c6 sy nhan doi ADN hay khong c6 giai doan S. Hai té bao mdi sinh cling budc vao
ky gitra II khi thoi vo sic xuat hién .
2.2.2.2. Ky gitra II:

Céc nhiém sic thé van ¢ dang kép tap trung & mat phang xich dao phan tim bam vao
soi to vo sdc, mdi nhidm séc thé 1a mot soi

Khi phan tim chia d6i 1a két thic ky gitra
2.2.2.3. Ky sau II:

Phén tim chia d6i cac nhiém séc tir ndy hinh thanh cac nhiém sic thé (dang don) chia
tay nhau tirng do61 mot di vé hai cuc cta té bao tao nén hai bd nhidm sic thé don boi giéng
nhau
2.2.2.4.Ky cudi II:

- C4c nhiém séic thé di vé dén cuc cua té bao

- Mang nhan mé1i hinh thanh

- Thoi vo sic bién mat

- Bao quan chia d6i thanh hai té bao méi

Tom lai: Tir mot t& bao ban dau (2n) trai qua hai 1an phan bao lién tiép cudi cung cho
4 té bao don boi (1n)

* Y nghia ctia phan bao giam nhiém

Phén bao gidm nhiém 14 khau tao thanh giao tir mang bd don boi nhiém sic thé cua
qué trinh sinh san hitu tinh. Qua thy tinh bd nhiém sac thé ludng boi dugc khodi phuc do do
dam bao sy 6n dinh bd nhiém sic thé qua nhiéu thé hé. Néu khong c6 phan bao giam nhiém
thi qué trinh thu tinh bd nhiém sic thé ting gip boi.

Phén bao giam nhiém phdi hop véi thy tinh dé tao ra sy da dang di truyén 1am co s
cho chon loc tu nhién mé ra hudng tién hoa mu6n mau muédn vé Eukaryota. Nho hién tugng
trao doi chéo & ky dau I ma céac giao tir mang bd gen khac biét véi bd me.

LUQNG GIA
1. Trinh bay khai niém va cac dic diém cta chu ky té bao.
2. Trinh bay dic diém, dién bién cua phan bao truc phan, nguyén phan, giam phén.
3. Trinh bay y nghia ctia phan bao nguyén phan va giam phan.
4. So sanh nguyén phan va giam phan
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Bai 4
SU HINH THANH GIAO TU
O NGUOI VA SU CHET TE BAO CO CHUONG TRINH

MUC TIEU:

1. Trinh bay duoc qué trinh phét sinh tinh trung va tring o nguoi

2. So sanh dwoc cdc dic diém giong nhau va khdc nhau co ban qué trinh phéat sinh
tinh trung va trung o nguoi.

3. Trinh bay duwoc ddc diém va y nghia ciia sy chét té bao c¢é chwong trinh

NOI DUNG
1. SU PHAT SINH GIAO TU G NGUOI
1.1. Su phat sinh tinh trung:

- Cac té bao sinh duc trong tinh hoan duoc goi 14 tinh nguyén bao

- Tinh nguyén bao s& phan bao nguyén nhiém dé tao ra nhiéu té bao tinh nguyén bao
khéc. Giai doan nay goi la ving sinh san

- Hai 14n phan bao sau cung cla qua trinh tao giao tir 13 1an phan bao giam phan
(vung chin)

- Qué trinh giam phan bét dau tir khi nam gidi dén tudi gidy thi. Hién tugng nay xay
ra lién tuc tir tudi day thi dén khi cé thé chét

- Sau nhiéu 1an phan bao té bao ngimg phan chia, ting kich thudc va dugc goi 1a tinh
bao | (vung sinh trudong)

- Tinh bao I budc vao giam nhiém dé tao thanh 2 tinh bao II

- Mdi tinh bao II va giam nhiém II tao thanh 4 tinh tir c6 bd nhiém sic thé don boi
® , .

- Céc tinh tir s€ phat trién thanh tinh trung cé cac ty thé don lai va tdp chung quanh
cb tinh trung phuc vu cho su van dong sau nay cua tinh tring

* Piéu dang chi ¥ 1 ca 4 tinh tir déu ton tai va chuyén thanh tinh tring. Tat ca cac
tinh tring déu tham gia vao qu4 trinh thu tinh.

1.2. Su phat sinh trirng:

- O nguoi ciing nhu déng vat co v ndi chung sy phat sinh trimg khac su phat sinh tinh
trung.

- Céc té bao sinh duc trong budng trimg duoc goi 13 nodn nguyén bao s& phan bao
nguyén nhiém & ving sinh san dé cho nhiéu nodn nguyén bao khac.

- Sau nhiéu lan phan bao nguyén phan nodn nguyén bao ngling phan chia ting kich
thudc dé trd thanh nodn bao I (ving sinh trudng).

- Noan bao I dugc hinh thanh tir qua trinh ph6i mudn khoang thang thtr 5 sau khi
hop tir duoc hinh thanh, sau giai doan thé kép (diploten) cta ky dau I, té bao budc vao giai
doan ma nhiém sic thé c6 hinh cai chdi 1ong va dugc goi 13 giai doan thé ludi. Té bao bi
ham & giai doan nay trong nhiéu nam.
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- Sau khi duoc sinh ra phén 16n noan bao bi thoai hoa

- Sau tuoi day thi mot s6 noan bao dugc phap trién, tiép tuc phan bao giam nhiém
két thuc phan bao giam nhiém I va budc vao ky xen k& va ky giira II liic nay 1a lac tring
“rung”.

- Su giam phén phat trién trimg chi két thuc sau khi qua trinh thy tinh di xay ra.

- Sau giam nhiém I va khi d3 vao ky gitra II thi trimg c6 thé “rung” dé sin sang dén
tinh tring tham gia qué trinh thu tinh. Trimg liic nio bao gdm mdt noan bao II va mot cuc
cau I

- Qua4 trinh giam nhiém két thuc khi tring dugc thu tinh boi tinh tring tic 13 nodn
bao II cho nodn cau va 1 cuc cau IT con cuc cau I cho 2 cuc cau 11

- O nguoi mdi thang tring rung mot 14n, 1an dau tién xung quanh lta tudi 13 va lan
cudi xung quanh tudi 50

* Nhu vay:

- M6t nodn bao I budc vao phan bao giam nhiém, khi két thiic giam nhiém I thi cho
mot nodn bao II va cuc cau I

- Khi budc vao gidm nhiém 1T thi t&r modt nodn bao II cho nodn tir va mot cuc cau I1,
con cuc cau I cho hai cuc cau II

- Chi ¢6 nodn cau tham gia vao bd phan ludng bodi cua hop tir

- Ba cuc cau II bi tong ra ngoai té bao hop tir

Két qua sau hai 1an phan bao dugc 4 té bao don boi nhung chi 13 phép trién thanh
nodn cau thanh thuc tirc trimg mang dy du nguyén liéu bao tuong can dung cho thy tinh
ma thoi. Ba té bao kia (cac cuc cau) thi hau nhu khong c6 bao tuong.

*Nhu vy giita nam va nit sy phan bao giam nhiém c6 sy khac nhau cin ban

-0 nam:

+ Sy phan chia dé tao tinh trang 1a lién tuc tir khi bit du (sau tudi ddy thi) cho dén
khi cé thé chét

+ TAt ca cac té bao giao tir déu di dén tinh tring thun thuc ma khong can doi dén luc
thu tinh

- O ni:

+ Sy phan bao dé tao nodn nguyén bao vira khong nhiéu bang thuy tinh vira dimg lai
tur trong phoi

+ Qua trinh giam phan bat dau sém nhung bi gian doan & cudi ky I va hon 10 nim
sau moi lai tiép tuc.

+ Khi két thuc thi phai c6 diéu kién 1a thu tinh

+ Mot diéu khac nita 1a nodn bi thoai hoa nhiéu chi c6 mot sb di dén dich ma trong
) éy chi c6 mot phﬁn tur 1a hinh thanh trimg. D6 1a dac diém dic trung ciia dong vat nuoi
con non trong bung me
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Tém tit bang so dd
Hinh 4.1. Su phat sinh tinh tring

Tinh nguyén bao(2n) Phan bao nguyén nhiém

- (kéo dai uir trong hop tr

dén wdi day thi)
Tinh bao [ (Tudi day thi)

Phén bao giam
nhiém
Tinh bao IT (kéo dai tr wéi day
thi d¢n khi chét)
Tinh tr </

Tinh
trung

Hinh 4.2. Sy phat sinh trimg
Noan nguyén

bhao
Phan hio nguyén phin
(dung lai thang thar 5 e
/ hesp 1)
)

Noan bio |
Phan bio gidam phan (Bit diu
tr thang thar 5 cia hop e,
dimg lai & cuoi ky dau |

2>Tudi day thi Gép tue =
g g é Dimg lai &k gitea 1)

Noan bao |l

Noan ciu  Cuc ciu Il
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2. SU CHET TE BAO CO CHUONG TRINH
2.1. Khai niém

Sur chét t& bao bao gdbm chét bénh va chét ti nhién. Truong hop bénh 1y, nhitng té
bao khong dugc cung cap mau co thé bi truong 1én, mang té bao bi niit, rach va v tung ra.
Su chet té bao nhu vay cudi cung s& dua dén chét mo, d6 1a su chet hoai. Tuy nhién trong
mot s trudng hop té bao khong bi truong 1€n ma teo lai. Mang té bao van con nhung san
va nhan thuong ket dic, té bao dang nay goi 1a su chét t& bao c6 chuong trinh.

Su chét té& bao c6 chuong trinh xay ra mot cach binh thudng nhu mot phan trong
chuong trinh hoat dong song cua té bao.
2.2. Sw biéu hién ciia chét té bao c6 chwong trinh

Tuong ty nhu phan bao, su chét té bao ¢o chuong trinh 1a mdt qua trinh lién tyuc gém
cac bude. Pau tién ’chit thu nhan chét” trén mang té bao nhan tin hiéu chét 1a cic tic nhan
kich thich, tin hi¢u sinh hoa, burc xa ion hda, tia cuc tim, tia X. Trong khoang vai gidy cac
enzym hoat dong & bén trong té bao kich thich 13n nhau va cit nhiig phan cia té bao. Cac
enzym nay tham gia hoat dong mot cach dong thoi.

- Pha huy khung xuong ctia nhan, lam cho nhan bi xep lai, vt chét di truyén trong
nhan ciing bi két dic lai.

- Pha hiy nhitng enzym nhéan d6i va nhitng enzym stra chita ADN.

- Hoat héa nhitng enzym dé cat ADN thanh nhitng manh nhé giéng nhau.

- Lam tan ra khung xuong té bao.

- Két dinh giita cac té bao voi nhau.

- Chuyén mot sé phospholipid tir bén trong té bao ra phia ngoai, 16i cudn kha ning
cua thuc bao.

- Té bao s& c6 biéu hién: teo nhén, két dic choromatin, nging stra chita ADN, dimng
nhan d6i ADN, enzym cat ADN hoat dong, tan rd khung xwong cua té bao, dinh té bao
thanh mot khéi, tin hiéu trén bé mat té bao cho thuc bao.

Su chét t€ bao c6 chuong trinh mang cac dac diém dac trung sau:

* T& bao teo top lai va su vé tron duoc thy rd vi caspase (enzym thudc ho
clia protease cysteine) dé phan giai phan khung té bao 1am bang protein.

* Té€ bao chat tré nén dam dac hon va cac bao quan bi ép chat lai.

* Nhiém sic chét xoan chat lai tro thanh mot khdi dinh vao 16p mang bao quanh
nhan trong qua trinh ¢6 dac nhiém sac chat.

* Lop mang nhan trd nén khong lién tuc va ADN trong nhéan bi phan ra trongqué
trinh phan rd nhan té bao. Thé 1a nhan té bao phan ra thanh nhiéu tiéu thé nhiém
sic hay don vi thé nhan. Mang té bao hinh thanh nhiing chd phong khong theo mot quy
tac ndo.

* Té bao tan v& thanh nhiing thi tiét mang tén 14 tiéu thé chét rung, cac tiéu thé nay
s€ bi cac dai thuc bao tiéu thu.
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4.3. Y nghia

Chét té bao c6 chuong trinh 1a mot qua trinh sinh 1y dam bao su sinh truong va phat
trién hai hoa trong thoi gian phat trién phoi va bao vé co thé, thay thé mo & nhiing co thé
truong thanh

Vi dy: sy phan bao 1am lanh vét thuong khi bi rach da, trong khi su chét té bao c6
chuong trinh thi 1am bong té bao da khi bi rAm ning ma cac té bao nay c6 thé bi ung thu.

LUQNG GIA
1. Trinh bay qua trinh phat sinh tring & nguoi.
2. Trinh bay qua trinh phat sinh tinh trung ¢ nguoi.
3. So sanh sy phat sinh trimg va tinh trung.
4. Trinh bay su chét té bao c6 chuong trinh.
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Bai 5
CO SO PHAN TU CUA HIEN TUQNG DI TRUYEN

MUC TIEU

1. Trinh bay dwoc cac bang chitng chirng minh acid nucleic la co sé phén tir ciia
hién twong di truyén.

2. Trinh bay dwoc cdu tric va cdce ddc diém cia ADN

3. Gidi thich dwgc cdu triic va cdc dic diém ciia ARN dé phit hop véi chire ning ciia
ching, phan loai dwoc cdc logi ARN trong té bao.

NOI DUNG
1. Nhirng bang chirng chirng minh acid nucleic 12 co s¢ phan tir cia hién twong di
truyén. ’ ‘

Vao nam 1968, vai nam sau khi Mendel cong b6 cac quy luat di truyén, Friedich
Miescher, nha sinh hoa hoc nguoi Thuy Dién, phat hién trong nhan té bao bach ciu mot
chat khong phai protein va goi 1a nuclein (tir chit nucleus — nhan). V& sau thdy chat nay c6
tinh acid nén dugc goi 1a nucleic acid. Nucleic acid c6 hai loai la desoxyribonucleic acid
goi tit 1a ADN va ribonucleic acid (ARN). Chit ma 6ng Miescher tim ra 14 ADN.

Nam 1914, nha hod hoc Buc R.Feulgen tim ra phuong phap nhudém mau dac hiéu
d6i voi ADN va mudi nim sau cho thdy ADN cia nhan gidi han trong cac nhiém sic thé.
Nhiéu su kién gian tiép cho thdy ADN 1a chét di truyén, nhung trong mot thoi gian dai quan
niém protein 1a chat di truyén van ngu tri. Cac nhidm séic thé déu c6 chira ADN l4n protein,
hon nita lac d6 van cho rang cac protein méi c6 du su phire tap hoa hoc can thiét dé chta
thong tin di truyén. Mai dén nam 1944, vai tro mang thong tin di truyén ctia ADN mdi duoc
chtng minh 1an dau tién va dén ndm 1952 méi duoc cong nhan sau nhiéu tranh cAi.

1.1. Cdc chirng minh gidn tiép
Nhiéu s6 liéu cho thiy su lién quan chit ché gitta ADN va chét di truyeén.

- Tht nhat, ADN c6 trong té bao cua tit ca cc vi sinh vat, thuc vat, dong vat; chi
gidi han trong nhan va 13 thanh phan cha yéu cta nhiém sic thé - mot cau tric té bao mang
nhiéu gen xép theo dudng thang.

- Thtr hai, tit ca cac té bao dinh dudng (té bao soma) cua bat ki mot loai sinh vat
nao déu chira mot lugng ADN rat 6n dinh khong phu thudc vao sy phan hoé chirc niang hay
trang thai trao d6i chat. Nguoc lai s6 lugng ARN bién d6i tuy theo trang thai sinh 1i cia té
bao.

- Thtt ba, s6 luong ADN tang theo sb boi thé cua té bao: & té bao sinh duc don bdi
(n) s6 lugng ADN 14 1 thi té bao dinh dudng ludng boi (2n nhiém sic thé) c6 s6 luong ADN
gip doi.

- Thir tu, tia tr ngoai (uv) c6 hiéu qua gy dot bién cao nhat & budc song 260nm
(nanomét); day chinh 1a budc song ma ADN hap thy tia tir ngoai nhiéu nhét.
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Tuy nhién trong cac s6 liéu trén, thanh phén cu tao cia nhiém sic thé ngoai ADN,
con c6 cac protein. Do d6 can ¢ cac chimg minh truc tiép méi khiang dinh duoc vai tro vat
chat di truyén ctia ADN. Céc thi nghiém nay duoc tién hanh véi cac vi sinh vat Procaryotae
¢6 bd gen 1a ADN tran khong c6 protein.

1.2. Bién nap: Truyén théng tin di truyén nho ADN

Hién tuong bién nap (transformation) duoc Griffith phat hién ¢ vi khuan Diplococcus
pneumoniae (nay goi 1a Streptococcus pneumoniae - phé cau khuan gy sung phdi & dong vét
¢6 vi1) vao nam 1928. Vi khuan nay c6 hai dang khac nhau:

- Dang S, gdy bénh c6 vo bao té bao (capsule) bing polysaccharide can trd bach cau
pha v& té bao. Dang nay tao khuan lac 1ang (Smooth-lang) trén méi trudng agar.

- Dang Sii, khong gy bénh, khong ¢ vo bao, tao khuan lac nhian (Rough — nhan).

* e

Chis

S

S

Sorg

Hinh 5.1. So d6 thi nghiém ciia Griffith

Hién tuong trén cho thiy vi khuan S khong thé song lai dugc sau khi bi dun chét,
nhung céc té bao chét nay da truyén tinh gay bénh cho té bao R. Hién tuong nay dugc goi
12 bién nap (transformation c6 nghia bién d6i).

Nam 1944, T.Avery, Mc Leod va Mc Carty da tién hanh thi nghiém x4c dinh rd tac
nhan giy bién tap. Néu cac té bao S bi xir li bang protease (enzyme phan huy protein) hodc
ARN-ase (enzyme chi phan huy dic hiéu ADN) thi hoat tinh bién nap khong con nita, chting
t6 ADN 1a nhan t6 bién nap. Két qua thi nghiém c6 thé tom tat nhu sau:

ADN cuia S + cac té bao R song ....... chuot ...... chudt chét (c6 R + S)

Két luan: Hién tuong bién nap 1a mot ching minh sinh hoa xac nhan rang ADN
mang tin hi¢u di truyén.
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Thoi d6 vai tro cia ADN van chua dugce cong nhan, vi cho réng cac thi nghiém van
con mét it protein.

Céc thi nghiém vé sau cho théy c6 thé thuc hién bién nap khong chi véi tinh trang
gy bénh, ma con nhiéu tinh trang khac nhu tinh dé khang thudc hay tong hop céc tinh chét
khéc nhau. Ngay nay c6 thé thuc hién duoc bién nap ¢ sinh vat Eucaryotae nhu nAm men,
té bao thuc vat, té bao chudt va ca té bao ngudi, tham chi c6 thé thuc hién ca bién nap giita
cac loai khac nhau rat xa trong hé thong phan loai. Do d6 bién nap dugc coi nhu phwong
tién chung (universel) dé chuyén gen giita cac sinh vét khac nhau.

1.3. Sw xdm nhdp ciia ADN virus vao vi khudn

Nam 1952, A.Hershey va M.Chase da tién hanh thi nghiém véi bacteriophage T2
(virut ctia vi khuan duoc goi 1a bacteriophage - thuc khuan thé hay goi tit 1a phage) xam
nhap vi khuan Escherichia coli (E.coli).

Protein L Pdu
DNA

I'ru dudi

> Duoi
Pia goc
lLong dudi

Hinh 5.2. cdu tao cla
phage T2

Phage T2c6 cau tao don gian gdm vo protein bén ngoai va ruét ADN bén trong. Khi
cho Phage T2 vao vi khuan, ching gin 1én bé mit bén ngoai, mot phan chit nao d6 xdm
nhap vao vi khudn va sau 20 phut tét bao vi khuan bj tan ra phong thich nhiéu phage méi.

Thi nghiém ctia A.Hershey va M.chase nhim x4c dinh xem phage nhiém vi khuan
d3 bom chat nao vao té bao vi khuan: chi ADN, chi protein hay ca hai. Vi ADN chtra nhiéu
phosphor nhung khong c6 sulfur (Ivu huynh) con protein chira sulfur nhung khong chura
phosphor, nén c6 thé phan biét giita ADN va protein nho cac dong vi phong xa P va S.
Phage dugc nudi trén vi khuan da moc trén moi trudng chira cac dong vi phong xa S3° . S%
xam nhap vao protein va P% vao ADN cua phage. Phage nhiém phéng xa nay duoc tich
ra, dem nhiém vao cac vi khuan khong phong xa. Cho phage nhiém trong mot khoang thoi
gian di dé bam vao vach té bao vi khuan va bom chét nao d6 vao trong té bao, roi dung
dich dugc lic manh va li tim dé tach roi té bao vi khuan khéi phan phage bam bén ngoai
vach té bao. Phan tich phan nam ngoai vi khuan cho thay né chira nhiéu S*° (80%) nhung
rat it P32 | ching to phan 16n protein vo cua phage nam ngoai té bao vi khuan. Phan tich
phan trong té bao vi khuan cho thiy chiing chira nhiéu P% (70%) nhung rat it S*°, chiing to
ADN duoc bom vao trong té bao. Thi nghiém nay chimg minh tryc tiép bang ADN cua
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phageT da xam nhéap vao té bao vi khuan va sinh san tao ra thé hé phage méi mang tinh di
truyén c6 kha ning tiép tuc nhiém cac vi khuan khac

Két luan: Vat chét di truyén cua phage T» l1a ADN.

Sau thi nghiém nay vao nim 1952 nhiéu cudc tranh cai s6i ndi da dién ra vé vai trd
ctia ADN 1 vat chat di truyén. Céc sd liéu thu duoc tiép theo d khang dinh duoc diéu do.
2. AXit nucleic
Axit nucleic 13 vt chit di truyén

Vit chét di truyén dong vai tro trong yéu trong hoat dong cua té bao va co thé vi vy
n6 phai thoa mén nhimg tiéu chuan co ban sau.

- Phai chtra dung thong tin & dang bén virng can thiét cho viéc cu tao, hoat dong va
sinh san cua té bao .

- Phai duoc sao chép mot cach chinh sac dé thong di truyén cua thé hé sau giéng
nhu cta thé hé trude.

- Théng tin chtra dung trong vat chét di truyén phai duoc sir dung dé sinh ra nhimg
phan tir trong ciu tric va hoat dong cua té bao.

- Vat chit di truyén phai c6 kha ning bi bién doi.

Cac Axit nucleic: Axit deoxyrybonucleic (ADN) va Axit ribonucleic (ARN) déap
g tat ca cac tiéu chuan nay.

Céu tric ciia Axit nucleic

Ca ADN va ARN déu 1a nhimg phén tir polymer 16n manh dai gdm nhiéu monomer
nbi v6i nhau, mdi monomer trong ADN goi 14 nucleotird va trong ARN thi goi la
ribonucleotid.

Axit(Acid) deoxyribonucleic (viét tit ADN hay ADN) la mot phan tir acid nuCIeIC
mang thong tin di truyen ma hoa cho hoat dong sinh truong va phat trlen ctia cac dang séng
bao gom ca mot s6 virus. ADN thuong dugc coi la vat liéu di truyén & cip d6 phan tir tham
gia quyét dinh cic tinh trang. Trong qué trinh sinh san, phan tr ADN dwoc nhin ddi va
truyén cho thé hé sau.

Trong nhitng té bao sinh vat nhin that (eukaryote), ADN nim trong nhan té bao
trong khi & cic té bao vi khuan hay cac prokaryote khac (archae), ADN khong dugc mang
nhan bao boc, vin ndm trong té bao chat. & nhitng bao quan san sinh ning lugng nhu luc
lap va ty thé, cling nhur & nhiéu loai virus cling mang nhitng phan tr ADN dic thu.

2.1. Axit deoxyribonucleic (ADN)

* ADN c6 thé dugc hiéu mot cach don gian 1a noi chira moi thong tin chi dan can
thiét dé tao nén cac dic tinh su séng cua moi sinh vat;

* Mbi phan tir ADN bao gom cac ving chira cic gene cau tric, nhitng ving diéu hoa
biéu hién gene, va nhiing ving khong mang chtic ning, hodc c6 thé khoa hoc hién nay chua
biét 16 goi 1a junk ADN;

* Cau trac phan tir ADN duogc cau thanh gém 2 chudi c6 thanh phan bd sung cho
nhau tir ddu dén cudi. Hai chudi nay duoc giir vitng cau tric bang nhing lién két hoa hoc.
Céc lién két nay khi bi cat s& lam phan tir ADN tach roi 2 chudi twong ty nhu khi ta kéo
chiéc phéc mo tuya;

’ ’* Vé mit hoa hoc, cac ADN dugc cu thanh tir nhitng vién gach, goi 1a nucleotide,
(viet tat 1a Nu). Do céc Nu chi khac nhau ¢ base (1Nu = 1 Desoxyribose + 1 phosphate + 1
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base), nén tén goi ciia Nu cling 1a tén cua base ma ndé mang. Chi c6 4 lgai gach co ban 1a A,
T, X, va G;

* MOi base trén 1 chudi chi c6 thé bat cadp voi 1 loai base nhét dinh trén chudi kia
theo mot quy luat chung cho moi sinh vat. VD theo quy luat, mot "A" & chudi coa phan tir
ADN s0i kép sé chi lién két dung voi mot "T" ¢ chudi kia. (Nguyén tic bo sung)

* Trat tu cac base doc theo chiéu dai cia chudi ADN goi la trinh ty, trinh ty nay rat
quan trong vi n6 chinh la mat ma ndi 1én dac diém hinh thai cta sinh vat. Tuy nhién, vi mdi
loai base chi c6 kha nang két hop vo1 1 loai base trén sgi kia, cho nén chi can trinh tu base
cua 1 chubi 1a da dai dién cho ca phan trt ADN.

* Khi ADN tu nhan doi, 2 chudi cia ADN mach kép trudce tien dugc tach doi nho sy
hd tro ciia mot sd protein chuyén trach. Mdi chudi ADN sau khi tach ra s& thuc hién viéc
tai tao mot chudi don méi phu hop bé“mg cach mdi base trén chudi géc s€ chon loai base
tuong tng (dang nim tu do trong mdi truong xung quanh) theo quy luat nhu trén. Do do,
sau khi nhan d6i, 2 phan tot ADN méi (mdi phan tir chtra mot chudi cii va mot chudi méi)
déu gidng hét trinh ty nhau néu nhu khong c6 dot bién xay ra.

* Pot bién hiéu don gian 13 hau qua cta nhing sai sot hod hoc trong qua trinh nhan
doi. Bﬁng cach nao do, mdt base do bi bd qua, chén thém, bi sao chép nham hay cé thé
chudi ADN bi dut giy hodc gin véi chudi ADN khac. V& mit co ban, su xuat hién nhimg
d6t bién nay 1a ngiu nhién va xac suét rat thap.

2.1.1. Thanh phdn cdu tao va cdu triic ciia ADN
2.1.1.1. Céu trac bac mot cia ADN

ADN la mét polyme cdu tao boi nhidu nucleotid. Mdi mot nucleotid gdm ba thanh phan.

- BPuong deoxxyribose (CsH1004)

- Acidphotphoric (H3PO.)

- Mot trong bdn loai bazo nito chu yéu:

Adenin (A) Guaniin (G) thudc loai bazo Purin, Cytosin (C), Tymin (T) thudc loai
bazo Pirimidin

Céac mononucleotid duoc lién két voi nhau bai nhung lién két 3' - 5' photphodiester.
Nhitng lién két nay ndi nhém 5'OH cua deoxyribose ctia mot nucleotid vi nhém 3'OH cua
deoxyribose ctia mot nucleotid khac qua mot nhom photphat. Cac nucleotid ndi nhau nhu
vay tao nén mot soi polyme & dang soi don

Mbi mach don 1a mot trinh ty c6 dinh hudng, mot dau 1a dau 5' photphat tu do, dau
kia la 3'OH tu do (huéng quy udc 1a 5' ( 3")

Theo quy udc dé don gian trinh tu cac nucleotid trong chudi polynucleotid ngudi ta
biéu thi cac nucleotid bang chit viét tén cac bazo (theo chir cai) thir ty bat dau tir 5' cia
nucleotid cudi cling

Vidy5'- CCGATTACG - 3
2.1.1.2. Cau tric bac hai cia ADN

Nam 1953 Watson va Crick da dwa ra mo hinh cau tric ADN dua trén két qua phéan
tich nhiéu xa tia X ca Franklin. C4u trtc bac hai cia ADN giéng hai sgi don xoan lai véi
nhau giéng nhu mdt cai thanh bén xoan. Hudng cua hai mach don trong chudi xoan kép
nguoc nhau goi 1a hai mach ddi song song. Kich thuéc cia ADN dugc do nhu sau: Mot chu
ky xodn kép khoang 3,4nm va tuong duong vai 10 cip bazo gitra mot phurin va phurimidin.
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Khoang cach giira cac cip bazo 1 0,34nm, bé mit ngoai cua phan tir ADN 1a khung xuong
duong phosphat, giira cac bazo nito bd sung thanh timg cip A v6i T va G v6i C

Twr nhitng dit ki€én trén c6 hai khai niém co ban sau:

Mbi mach don 1a mot trinh tu nhitng bazo khac nhau, do do mdi mach don mang
thong tin khac vé1 mach kia.

Hai mach don lién két voi nhau theo nguyén tic b xung. chinh quan hé nay giai
thich dugc cdu tric chat ch& cua phan tt ADN va phuong thic tu sao chép dé tao ra hai
phén tir con va mot phan tt ADN me.
2.1.1.3. Céu tric béc ba ctia ADN.

CAu tao bac ba ctia ADN 1a cdu tao ba chiéu gip ¢ cac phan tir ADN dong vong kin
nhu nhidm sic thé ciia mot sé virus, vi khuan cta ty thé va lap thé. Cac phan tir ADN nay
gip khiic nhiéu hay it va c6 ciu triic khong gian. Cac phan tir ADN ciia cac phén tir bic cao
la céc phan tir ADN ctia ADN c6 cac dau tir do, nén khong co cu tric ba chiéu do véy loai
phan tir d6 c6 thé mang hinh thu bét ky.

* Nhitng dang khéac nhau ciia ADN:

ADN dang B: cau tric ADN dugc kham pha boi Watson va Crick hién theo chiéu tir
trdi sang phdi dwong kinh phdn tiv la 2nm va 10,4 cdp bazo (bp) trén mét chu ky xodn.
Phdan twr ADN dang B co hinh thé khéc nhau do tinh linh hoat tw nhién cia duong
deoxyribose.

ADN dang A: Phdn tw ADN bi loai nuoc co dang A. Trong dang A nhitng cap bazo
nghiéng 200 cach mat phang ngang dwong kinh phin tir ADN & dang A la 2,6nm, mét chu
ky xodn la 2,8nm khodng cdch giita cdc cdp bazo thi giam nhe (11 cdp bazo trén mét chu
ky xodn déi véi ADN dang A xo véi dang B la 10,4 cdp bazo trén mét chu ky xodn 3,4nm)

ADN dang Z (Z la chit viét tic cua chit zigzag): Phdn tir ADN dang Z c¢6 duong kinh
phan tir la 1,8nm, mdanh hon ADN dang B. Phdn tir ADN dang Z ¢6 chudi xodn kép trdi gom
12 ¢dp bazo trén mét chu ky xodn. Mot chu ky xodn ciia ADN dang Z la 4,5nm .

Ngoai ra con c6 ADN dang H: y nghia cia ADN dang H con chua ro tuy nhién ADN
dang H c6 kha ning c6 vai trd trong biéu hién gen béi vi ngudi ta di quan sat thiy ADN
dang H trong nhitng diéu kién sinh 1y.

Trong phén tir ADN, luén lién két voi T bang hai lién két hydro, G luén lién két v6i C
bang 3 lién két hydro cho nén c6 ty s6: A/T =1 va G/C =1 hodc A + G/T + C = nghia la
tong s6 bazo purin bang tong s6 bazo pirimidin. Tuy nhién ty s6 A + T/G + C thay doi tuy
co thé, vi du o tinh tring ngudi ty s6 d6 1a 1,67. Tuyén trc nguoi 1,54; Gan nguoi 1,54; Gan
bo duc 1,57; Nam men 1,80; phé cau khuan 1,59; Escherichiacoli 1,0; Truc khuan thé T2
1,87; Ty s6 nay khang dinh & trong mdi co thé.

ADN ¢ kich thudc kha 16n trong phan tir ADN cac mbi lién két hydro giita hai mach
don c6 thé bi dat khi xt Iy nhiét @6 1000C hodc pH kiém hodc mot vai loai hoa chat.

1.2. Pic diém ciia ADN

- ADN 14 noi bao quan va truyén dat nhitng thong tin di truyén cua co thé, dya trén
trinh ty nhitng bazo c6 mat trong sgi ADN. Mgt phan tt ADN dai n bazo 4n trinh tu ¢ thé
c6. Trinh tw ADN day di cia mot co thé, chira thong tin di truyén day di cua co thé d6 va
duoc goi 1a bo gen (Genome)
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- Nhitng vi rat nho nhét c6 genome chi mot vai nghin cap bazo va chi chira mot $6
nho gen. S6 cap bazo trong bd gen don bdi ciia mdi loai dao dong nhiéu, tir 4 x106 cap bazo
& vi khuan toi 3 ty (3x109) cip bazo ¢ nguoi.

- ADN c6 kha ning tai ban: Mdi mot soi don chtra dyng thong tin ddy du ctia phan
tirt ADN ¢6 thé phuc vu nhu mét sg1 khuén dé téng hop nén mot sgi mai, bo xung vdi sQi
cii. Kiéu tai ban nay la kiéu ban bao ton vi mdi ADN con chira mot sgi ADN cii va mot soi
dugc tong hop mai

- C4u triic bo sung cling cung cap ty bao vé chdng lai sy mat thong tin boi ton thuong
ADN. Mot bazo trén mot sgi don ma bi huy hodc bi mét c6 thé duoc thay thé dung sgi bo
sung tryuc tiép sira chira no, dic tinh bo sung nhitng soi ADN ciing cho phép ching tim thay
va bat cip véi nhau trong mot hdn hop phirc hop ciia nhitng phén tir

- ADN c¢6 kha ning tong hop ARN (sao mi)

- O té bao vi khuan chi c6 mot loai ARN polymerase, enzym nay xuc tac tong hop
mARN, rARN, tARN dua trén khuén ADN. & té bao Eukaryota ¢ ba loai ARN polymerase
xuc tac tong hop ARN dua trén khuén ADN.

- ADN c6 thé bj d6t bién: Su tai ban ADN c6 thé c6 nhing sai s6t gdy nén nhitng dot
bién. Dot bién c6 thé duoc sao chép trong tit ca nhitng thé hé té bao twong lai, hau qua cua
mot dot bién phu thudc vao noi dot bién xay ra mot s6 dot bién c6 thé "im lang" va khong
anh huong té1 chie ndng cua protein.

Qua trinh tu nh&n d6i ADN

Qua trinh t nhan d6i ADN hay téng hop ADN 1a mét co ché sao chép cac phan tir
ADN mach kép trudc mdi 1an phan bao. Két qua ciia qué trinh nay 13 tao ra hai phan tir
ADN gan nhu gidng nhau hoan toan, chi sai khac v6i tin s rat thap (thong thuong dudi 1
phﬁn van, xem thém dot bién). C6 dugc nhu vay 1a do co ché nhan déi thuc hién dya trén
nguyén tic bd sung, va té bao co hé thong tim kiém va sira chita cac sai hong ADN hoat
dong hi¢u qua.

Trong qua trinh tu nhan d6i, ADN duoc tong hop theo mot chiéu duy nhét 1a chiéu
tir 5' dén 3'; déng thoi, mét doan ADN duoc téng hop lién tuc, con mot doan dugc téng hop
theo tirng doan Okazaki roi ndi lai v6i nhau.

Trong cac phan tir ADN xodn kép méi tong hop thi c6 1 chudi 14 tir ADN ban dau
con chudi kia dugc tong hop tir cac thanh phan ctia méi truong ndi bao, d6 1a ndi dung cua
nguyén tic ban bao toan.

Ung dung khoa hoc ADN trong thue tién (ADN trong van dé t6i pham)

Khoa hoc hinh su c6 thé sir dung ADN thu nhén tir mau, tinh dich hay I6ng, téc cua
hung thu dé lai trén hién truong ma diéu tra, giam dinh vu an. Linh vuc nay goi la k¥ thuat
van tay ADN (genetic fingerprinting) hay ADN profiling (k¥ thudt nhan dién ADN).

2.2. Axit ribonucleic (ARN)
2.2.1. Bdc diém cdu triic

ARN 13 mot trong hai loai axit nucleic, 1a co s& di truyén ¢ cap do phan tir. O mot sd
loai ma khong c6 ADN (nhu mot s6 loai virat), thi ARN dong vai tro 1 vat chét di truyén.
N6 khac v6i ADN & chd c6 dang mach don hodc mach vong, chita dudng ribose thay vi
deoxyribose va uracil thay cho thymine.

ARN chu yéu nam trong té bao chat, c¢6 cau tao da phan do nhiéu don phan (goi 1a
ribonucleotit) két hop lai. Mdi ribonucleotit bao gom: dudong pentose(CSH1005); axit
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Photphoric H3PO4; mét trong bén loai Bazo-Nitric (nitrogeneous base - 13 hop chat bazo
cO chtra nguyén tur nito): Adenin(A), Guanin(G), Uraxin(U), Cytosine(C). Qua trinh da
phén hoa doi hoi su hién dién cua 1 enzyme goi 1a ARN polymerase.

Céc Ribonuleotit dugc lién két voi nhau bang lién két cong hoa tri gitta duong cua
Ribonucleotit ndy voi HsPO4 ctia Axit nucleotit ké tiép, tao thanh chudi Polynucleotit.

* ARN riboxom (ky hiéu: rARN): gom mét mach dang xodn twong tw tARN.

Ngoai ra, mot s6 ARN ¢ vai tro diéu khién hoat dong gen hodc c6 chirc ndng tham
gia cac qua trinh phat trién, biét hoa té bao nhu iARN (interfering ARN) hay microARN.

ARN 14 Loai acid nucleic ¢6 nhitng dic diém vé thanh phan, ciu tao giébng ADN
nhung ciing c6 nhiing dic trung riéng. Thanh phan ARN chura riboza thay vi dezoxiribo
& ADN. Bazo nito cia ARN, ngoai nhiing thanh phan giéng ADN, con ¢6 U dic trung
riéng ciia ARN, T ciing c6 trong thanh phan ciia ARN.

Pon phan ctia ARN 14 ribonucleotide. Tir ribonucleotide lién két voi nhau tao thanh
chudi polyribonucleotide. ARN cau tao tir 1 chudi polyribonucleotide nhung ciing c6 nhitng
doan tao lién két bo sung gitta hai phan khac nhau cta chudi, trong d6 A lién két v6i U
(thay cho T).

C6 nhiéu loai ARN véi cdu tao va chitc ning khac nhau, ARN thong tin (mARN),
ARN van chuyén (tARN), ARN ribosome (rARN), tién ARN (proARN), ARN phén tir nho
ctia nhan, ARN moi (primer ARN)...

G
: C Codon 1
—> U
C Codon 2
g.-.
A Codon 3
G__
c™=
u Codon 4
U-
C
G Codon 5
Q.
G Codon 6
P — O
- A Codon7
VAG G_

BNA
Ribonucleic acid

Hinh 5.3. Cdu tao mARN

* ARN thong tin (ky hiéu: mARN): duoc tong hop o trong dich nhdn ti ADN.
MARN ¢6 doi song rdt ngdn: & procariote mARN chi ton tai trong vai _phut khi thyec hién
xong qud trinh dich md, con ¢ eucariote c6 thé kéo dai tir vai phit dén vai ngdy. mARN
duwgc tdi tao rat nhanh va né chi ton tai trong thoi gian cua mot thong tin.
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Mbdt mARN c¢6 thé dugc doc nhiéu 1an néu tién hanh dich ma trén polyribosome.
Kich thudec mARN tuy thudc kich thude phan tir protein do né phu trach tong hop. S6 luong
MARN & cac té bao khac nhau khong gidng nhau. O té bao ngudi c6 khoang 80.000 -
100.000 MARN khac nhau trong mt té bao.

MARN c¢6 ciu tao tong quat nhu sau:

- O procariote:

P-P-p-5——AUG T AUG T AUG TS'

protein 1 protein 2 protein 3

* ARN van chuyén (ky hiéu: tARN): duoc t(fi?g ha;? tL:f dich nhan. tARN la loai co kich
thudc bé chi c6 khoang 75 - 90 nucleotide voi hang so lang la 4,5s (M = 25000 - 3Q.OOO).,
Trong thanh phan cua tARN co khoang 30 loai nucleotide hiém, chiéem 10% tong so

nucleotide cua phan tu.
Alanine

{s

=]
]

;

e —

Anticodon

Hinh 5.4. Cdu tao tARN

Nhiém vu cua tARN la van chuyén acid amin tir t& bao chat dén ribosome dé téng
hop protein & d6, cho nén véi mdi acid amin phai c6 it nhat mot tARN twong ing. Nhung
trong té bao, do mot Aa c6 thé ma hoa boi nhiéu bd ba, cho nén cling s€ co nhiéu tARN
cung van chuyén mot loai acid amin.

tARN c6 ciu tric khong gian dic trung. Phéan tir tARN c6 cau trac chia nhiéu thuy
nhu dang 14 ché ba, trong do, c6 doan dang vong khong c6 lién két bo sung, ¢ doan hinh
thanh lién két bo sung. Ngudi ta chia tARN ra 1am 5 viing ¢6 thanh phan chirc ning khéc
nhau.

3. Chirc nang cia acid nucleic
3.1. Qua sao chép ADN

Mot trong nhimng tinh chat cin ban ciia chét di truyén ADN 14 kha ning ty sao chép
(replication) chinh x4c hay tu nhan ddi (self duplication). Uu tién ndi bat ciia mo hinh
Watson — Crick 1a cho phép du doan ngay phan tir ADN sao chép nhu thé nao. Ngay sau
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khi mé hinh cau tric ADN dugc néu ra, nhiéu thi nghiém duoc tién hanh dé xac nhan cac
du doan.
Sao chép theo khudn

- Ngay khi néu ra mo hinh, Watson va Crick d4 cho rang néu hai mach ciia phan tir
ADN duogc tach ra do céac lién két hydro gifra cac cdp base bi dt, mdi mach s& lam khuon
can thiét cho viée téng hop mach cap méi twong ty vé1 mach cdp trude do.

- Vi cytosine nén trinh tu cac nucleotide trén mot mach s€ xac nhan chinh x4ac trinh
tu ddc hiéu cac nucleotide trén mach bd sung voi no.

- N6i cach khac, néu té bao tach roi hai mach cua phan tir ADN ra, n6 c6 thé xép cac
nucleotide ctia mach méi thanh hang theo trinh ty bo sung véi cac nucleotide trén mach cii
va sau d6 ndi cac nucleotide méi thanh mach méi bo sung.

- Nhu vay hai mach cii ciia phan tor ADN ban dau duoc tach ra, mdi cai 1am khuon
dé tong hop mach moi.

- Két qua ctia mot phan tir ADN ban dau tao ra hai phan tir con gidng hét nhau. Mdi
phan tir con déu mang mot mach cii va mot mach méi.

- Kiéu sao chép nay goi la ban bao ton (semi-conservative).

- Nam 1958, M.Meselson va Stahl d& chimg minh kiéu sao chép ban bao ton.

- Hai ong da nudi E.coli nhiéu thé hé trén méi truong co ngudn nito dong vi ning
N2°,

- Nhu vay tit ca ADN cua vi khuan déu mang ddng vi ning N*° thay cho N4 binh
thuong.

- Sau d6 té bao dugc chuyén sang méi trudng chi chira N4 nhe, mau cac té bao dugc
liy ra theo nhiing khoang thoi gian déu din va chiét tach ra ADN.

- Bang phuong phap li tim trén thang nong d6 CsCl, cac loai ADN ning, nhe va lai
duoc tach ra.

- Két qua cho thiy ADN ning ban dau (thé hé 0) chira N*5, sau mét lan phan chia
cho thé hé 1 v6i ADN c6 hai ti trong nam gitta ADN ning N° va ADN nhe N,

- N6i cach khac sau mét 1an sao chép phan tir ADN méi chira mot nira mang N5 va
mot nir N4,

- O thé hé II mot nira s6 phan tir ADN 14 lai, nira con lai ADN nhe N4,

- Thi nghiém nay khang dinh gia thuyét ciia Watson va Crick 13 diing tirc hai mach
ADN me tach ra, mdi cai lam khuan dé té)ng hop nén mach maoi bo sung.

- Pé khang dinh két qua ADN lai dugc 1am bién tinh dé tach roi hai mach ra, ding
1a mdt mach chi chira N*°, ¢con mach kia chi chira N**

Quatrinh sao chép ADN

Nhimg nghién ctru tiép theo da tim ra cac co ché phan tir cia qua trinh sao chép ADN.
D6 1a mot qua trinh phire tap, nhung phai trai qua cac co ché chung nhur:

- Cac lién két hydro 6n dinh cdu triic xoan va gan hai mach v&i nhau phai bi pha v&
va tach roi hai mach,;
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- Phai c6 doan mdi (prymer) tirc doan ADN hay RNA mach don ngan bat cap véi
mach don khuon;

- Pu 4 loai nucleoside triphosphat ({ATP, dGTP, dTTP va DCTP) bit cip bo sung
vo1 cac nucleotide mach khudn

- Mach méi téng hop theo huéng 5°P ---> 3° OH;

- C4c nucleotide méi duge ndi lai v6i nhau bﬁng lién két cong hoa tri dé tao mach
moi.

M&i budc duoc diéu khién boi enzyme dic hiéu va duoc thuc hién mot cach nhanh
choéng, chinh xac.

O cac Prokaryotea, 1an Eucaryotae, timg mach riéng 1é dugc sao chép chi theo mot
hudng

- Céc enzyme sao chép di chuyén doc theo mach me tir dau 3’ dén 5° dé tao nén
mach méi bo sung theo huéng 5° > 3.

- Phan tt ADN gém hai mach ddi song song, khi tach hai mach & mdt dau dé sao
chép tao ra ché ba sao chép (replication folk).

- Mach mo1 duoc téng hop theo hudng 5’ - 3’°, nén trén mdt mach khudén qua trinh
tong hop s& hudng tir ngodi vao ché ba; con & mach khuén kia s& tong hop theo chiéu tir
ché ba hudng ra ngoai bé“mg cach tao ra cac doan ngén roi ndi lai v&i nhau.

- Sau day 1 dién bién sao chép ¢ nhidm sic thé vong tron cua E.coli. Chi tiét cua
qua trinh gdm hai giai doan khi sy (initiation) va ndi dai (elongation).

a) Khoi su

- O E.coli qué trinh bét dau khi mot protein B dac hi¢u nhan biét diém khéi su sao
chép (replication origine goi tit 13 ori) va gin vao trinh tu base dic biét do.

- Tiép theo enzyme gyrase (mot loai enzyme topoisomerase) cit ADN lam thdo xodn
¢ hai phia cua protein B

- Trong khi hai phan tir enzyme gyrase chuyén déng nguoc chiéu nhau so v6i diém ori
thi hai phan tir ctia enzyme helicase (con goi 1a rep) tham gia tach mach tao ché ba sao chép.
Helicase str dung ning luong cia ATP 1am dut cac lién két hydro giita hai base bat cip véi
nhau. Cac protein 1am cing mach SSB (Single-strand binding protein = SSB — protein) gan vao
cac mach don ADN lam chiing tach nhau, thang ra va ngin khong cho chép lai ngiu nhién
hodc xodn dé viéc sao chép dugc dé dang.

b) Néi dai

- ADN-polymerase 111, 1a mét phitc hop gdm nhiéu enzyme gin v6i nhau, bat dau
sao chép mot trong hai mach bang cach gan vao mach khuon va lap cc nucleotide bd sung
vao vi tri tuong ung.

- Mot phirc hop 1a can thiét vi ADN-polymerase phai xtc tic nhiéu budc phan tng
khac nhau va phai c6 kha ning sir dung 4 loai nucleotide nhu chat phan tg phu thudc vao
chd dugc doc trén mach khuon.
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- ft nhat no phai c6 4 trung tim hoat dong, mdi trung tAm tmg v6i mot loai nucleotide (A,
T, G, C). Ngoai chitc nang polymer hoa theo huéng 5> 2> 3’ va 3’ > 5°.

- Khi phirc hgp ADN-polymerase doc theo mach khuén va kéo cac nucleotide bd
sung vao ding chd né gan cac nucleotide lai lam mach méi bo sung moc dai ra.

- Trén duong di chuyén dé tong hop ADN, néu ADN-polymerase III, gip chd ma
nucleotide moi lép sai vi tri, n6 st dung hoat tinh exonuclease 3° > 5’ cat Iui lai bo
nucleotide trudce khi duoc gén vao dau 3°OH di duoc hoat hoa do ATP dé thanh nucleoside
triphosphate c6 mang nang lugng.

- ADN-polymerase c6 tinh dac hi¢u cao, né chi thém nucleotide vao dau 3°OH cua
mach dang dugc tong hop.

- Mach khuén c6 dau 3’ duoc ADN-polymerase III gin vao va tong hop ngay mach
bd sung 5°> 3’ huéng vao ché ba sao chép. Mach khuon nay duoc goi 1a mach khuén
trude, con mach méi dugc tong hop goi 12 mach trude (leading strand).

- Trong khi d6 & mach khuon sau c6 dau 5’ viée téng hop phirc tap hon va thuc hién
tir ché ba sao chép hudng ra ngoai dé dam bao dang hudéng 5> > 3°.

- Khi mach kép tach ra, & gin ché ba sao chép, enzyme primase gin mdi (primer)
ARN khoang 10 nucleotide, c6 trinh ty bd sung vdi mach khuon ADN-polymerase 11T ndi
theo mdi ARN, theo huéng nguoc véi ché ba sao chép, tong hop cac doan ngin 1000-2000
nucleotide, dugc goi la cac doan Okazaki.

- ADN — polymerase ndi dai doan Okazaki dén khi gip ARN mdi phia tru6e thi dimg
lai, r6i Iui ra sau tiép tuc tong hop tir ARN mdi dugc tao nén gan ché ba sao chép.

- Tiép theo, ADN-polymerase I nhd hoat tinh exonuclease 5’ 3” cit bo mdi ARN,
lap cac nucleotide ctia ADN vao chd trong va thuc hién polymer hod hudéng 5° > 3.

- Poan ADN gin 10 nucleotide nay con hé hai dau, dugc nbi lién chd hé nhd enzyme
ligase cuia ADN. Mach duoc tong hop tir ché ba sao chép hudng ra ngoai duoc tong hop
cham hon nén goi 1a mach sau (lagging strand).

- Qué trinh sao chép ADN ¢ E.coli dién ra véi téc d6 rt nhanh, c6 thé dat dén 50.000
nucleotide/phut.

Sao chép ADN trong té bao

Trong té bao qua trinh sao chép phu thudc vao ciu tric ctia bd gen nén tuy tuan theo
cac nguyén tic chung van c6 nhimg khac biét giita té bio Prokaryotae va Eukaryotae.

a) Sao chép ciia nhiém sic thé Prokaryotae

Dé theo ddi sao chép ADN, dong vi phong xa thymidine 13 tién chat dic hiéu cho
ADN sir dung. Qué trinh sao chép xuat phét tir mot diém ori (xuat phat) va trién khai ca
hai phia

Khi ADN vong tron dang sao chép, quan sat thdy ADN c6 dang con mat. Ché ba sao
chép lan dan, cudi cung tao ra hai phan tort ADN lai: mdt mach mang dau phong xa T — H®
(thymidine H3). C6 trudng hop sao chép chi xay ra vé mot phia.

b) Sao chép ciia nhiém sic thé Eukaryotae
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- Té bao nhan thyc ¢ s6 lugng ADN 16n hon nhiéu té bao tién nhan, tao nén nhiéu
nhiém sic thé, ma mdi cai gdbm mot soi ADN thang c6 két hop vai Protein. Do d6 sao chép
ADN cuia té bao nhan thuc c6 phirc tap hon va téc d6 cham hon (khoang 50 nu/giay).

- ADN cua té bao nhéan thyc c¢6 nhiéu replicon (don vi sao chép)

Vi du: ndm men banh my Saccharomyces cerevisae c6 téi 500 replicon. Qua trinh
sao chép ciing bat dau tir ori roi lan vé hai phia

- Té bao c6 co ché kiém soat nghiém ngit qua trinh sao chép, diém ori ndo sao chép
qua mot 1an rdi thi khong 13p lai trude khi ADN duoc sao chép hoan toan. Sau khi sao chép
xong té bao ¢ co ché phan chia ADN déu din vé cac té bao con.

3.2. Sao chép ADN nho phién(sao) ma nguoc

Hién twong phién mi nguoc 1a hién tugng: ARN lam mau dé téng hop ADN. O céc
virus loai ARN trong té bao chi chira ARN nén ARN dugc sao mi tir ARN gbc, d6 1a qua
trinh phién ma nguoc, hinh thirc tong hop ADN va ARN tir AND
ADN ---> ADN (tai ban)

ADN ---> ARN (sao mé)

Sao (phién) ma ngugc (reverse transcription) la kiéu truyen thong tin tir ARN sang
ADN, chi xay ra trong cac t& bao dong vat va ngudi bi 1ay nhém bai mot sd virus mang mot
soi ARN c6 kha niang gdy khdi u hodc hai sgi ARN nhu truong hgp HIV ching han:
Trén mdi soi ARN 15i cua cac virus nay c6 mang mdt enzyme sao mi ngugc (reverse
transcriptase). Khi xdm nhap vao té bao chu, enzyme nay sir dung ARN cua virus 1am khuon
dé téng hop sgi ADN bd sung (cADN - complementary ADN). Sau d6, soi cADN nay c6
thé lam khuon dé téng hop trd lai bd gene cua virus (¢(ADN—ARN), hoic tong hop ra sgi
ADN thir hai bé sung v6i né6 (cCADN—ADN) nhu trong truong hop virus gay khéi u ma két
qua 13 tao ra mot cADN soi kép. Phan tir ADN soi kép duoc téng hop trudc tién trong qué
trinh lay nhidm c6 thé xen vao ADN ciia vat cha va ¢ trang thai tién virus (provirus). Vi
vdy, provirus dugc truyén lai cho cac t& bao con thong qua su tai ban cua ADN vat chi,
nghia 14 cac té bao con chau cua vat chil ciing bi chuyén sang tinh trang ¢6 mam bénh ung
thu. Cac t& bao ung thu nay mat kha ning kiém soat su sinh truong - phan chia dién hinh
ctia té bao binh thuong; ching tang sinh rat nhanh va tao ra khéi u (tumor).

D6 chinh 13 co ché giy ung thu béi virus.

Ngay nay, nguoi ta c6 thé tinh chiét cac enzyme Sao mé ngugc dé phuc vu cho ky thuat

tao dong cADN tai t6 hop.
3.2. Qua trinh téng hop ARN (phién ma)

Khdi niém: La qud trinh truyén thong tin di truyén tir phan tir ADN mach kép sang
ARN mach donn. Qud trinh nay c6 nhiéu tén goi: phién ma, téng hop ARN, sao ma..

Pinh nghia nhu vay khong c6 nghia rang tit ca cac doan ADN déu s& ducrc phién
ma tré thanh ARN. Chi c¢6 gen (dinh nghia phia trén) médi dugc phién ma.Qua trinh phién
ma chi xay ra trén 1 mach cua gen, mach nay duoc goi la mach géc.

Yéu té tham gia

- Enzim: Can nhiéu enzim khac nhau, va cac yéu td tro giup. Vai trd chinh 1a caa
ARN polimeraza (ARN pol)

- Khuén: 1 mach caa ADN. Chiéu tong hgp mach mai tir 5'-3'.

- Nguyén li¢u: Cac riboNu va ngudn cung cip nang lugng (ATP, UTP, GTP...)

Dién bién
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a. Mo dau:

- ARN pol nhan biét diém khoi dau phién ma.

Viéc ARN pol nhén biét diém khoi dau phién ma cua 1 _gen la cuc ky quan trong d6i
v6i su phién ma cua gen. 1 khi ARN pol d6 bam vao ADN, gan nhu chéc chin né sé phién
ma. ARN pol thi ludn ra soat doc sgi ADN, trong khi d6 thi c6 gen dugc phién ma nhiéu,
gen phién ma it. Can ban cta su khac nhau nay 12 & cai goi 13 ai luc cua gen ddi véi ARN
pol. Ai luc cang cao, gen cang c6 nhiéu ARN pol chay qua, cang nhiéu phan tir protein
duoc téng hop. Ai luc nay phu thudc vao hang loat protein, va dac bi¢t 1a trinh ty & vung
diéu hoa cua gen.

- ADN th4o xodn, tich mach tai vi tri khai dau phién ma.

- Céc riboNu t6i vi tri ADN tach mach, lién két véi ADN mach khuon theo nguyén
tac bo sung, cu thé:

A (ADN) lién két v6i U moi truong (mt)

T (ADN) lién két v6i A mt

G (ADN) lién két v6i X mt

X (ADN) lién két véi G mt

- Hinh thanh lién két photphodieste giita cac riboNu -> tao mach.

Hinh 5.5. So' d6 tong hop ARN

b. Kéo dai:

- ARN pol di chuyén trén mach gdc theo chiéu 3'-5', ¢t nhu thé, cac riboNu lién két
tao thanh phan tor ARN.

- ARN tach dan khoi mach ADN, 2 mach ADN sau khi ARN pol di qua lai lién két tro
lai.

c. Két thiic:

Nho tin hiéu két thuc, ARN pol két thuc viéc tong hop ARN, rdi khoi ADN. Phén
tr ARN duoc tao ra ¢ sinh vat nhan so, qua 1 vai so ché nho co thé 1am khuén dé té)ng hop
protein. Trén thuc té, & sinh vat nhan so, qua trinh phién mi (tong hgp mARN) va qua trinh
dich ma (tong hop protein) gan nhu xay ra dong thoi.

Con ¢ sinh vat nhan thyce, do gen 1a gen phan manh (c6 xen k& exon va intron), nén
phan tir ARN duoc tao ra co ca doan tuong tng intron, exon. Phan tir ndy dugc goi 1a tién
mARN. Tién mARN s& dugc cit bo cac intron dé tao thanh phan tr mARN truong thanh.
Phan tir mARN trudng thanh ndy méi lam khuon tong hop protein.

Viéc cit b intron kha phuc tap. Can co nhiing doan trinh tu dac biét dé phuc hé cat
intron c6 thé nhan biét duoc. Do vay, néu c6 dot bién xay ra lam thay ddi trinh tu nay, khién
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phirc hé cat intron khong nhan ra intron, khong cat intron, déu c6 thé dan dén thay doi cau
trac protein. Vi vay, khong hoan toan ding khi noi rang dot blen o intron la khong gay hai.

Sau khi cat intron, viéc sip xép lai cic exon ciing 1 van dé. Sy sap xép khac nhau
c6 thé dan dén cac phan tir mARN truéng thanh khac nhau, va duong nhién la quy dinh cac
protein khic nhau. Pay la 1 hlen tugng dugc thiy déi véi gen quy dmh tong hop khang thé
& nguoi. Vi vy, chi 1 lugng rit nho gen nhung co thé tong hop rat nhiéu loai khang thé
khac nhau.

O sinh vat nhan thyc, hé enzim phtrc tap hon, co nhiéu loai ARN pol téng hop tung
loai mARN, tARN, rARN.

Luuy:

Khi néi qua trinh phién mi xay ra theo chiéu 5'-3' mach méi, hay trén mach khuon
la 3-5' khong c6 nghia rang mach 3'-5' cia ADN luén 13 mach khuén. Phan tir ARN pol
hoat dong tai don vi la gen. Néu ADN ¢6 mach 1 va 2, ¢6 thé ddi vai gen nay, mach géc la
mach 1, con gen kia thi mach géc lai 1a mach 2.

Nim 16 duge diéu nay, ta co thé théy, trong dot bién ddo doan NST. Néu doan déo
do chra 1 gen nguyén ven, thi khong anh huong t6i qua trinh phién ma cua gen (bo qua anh
huong cua cac yéu t6 diéu hoa)

4. Pic diém ciia ma di truyén

Nam 1964 d3 xac dinh rd ma cua tat ca 20 loai acid amin.

M3 di truyén c6 nhiing dic diém sau:

- M3 12 m3 ba chit (triplet) xép canh nhau va thang hang.

- M3 c6 tinh chit thoai bién: nghia 1a mot acid amin c6 thé duoc ma héa boi nhiéu
ma khac nhau, riéng tryptophan c6 mét ma quy dinh.

- Nucleotid thir 3 trong m 13 nucleotid d& bi thay d6i nhung tinh chat ctia ma khong
bi thay dbi theo.

- M3 c6 tinh chat chung cho moi sinh vét (tinh van ning).

- C6 mOt md mé dau: AUG va ba ma két thac: UAG, UAA va UGA.

LUQNG GIA
1. Trinh bay nhitng bang chimg chimg minh acid nucleic 14 co so vat chit cua hién tugng
di truyén.
2. Trinh bay dic diém cua AND, dic diém cua ma di truyeén.
3. So sanh qua trinh sao chép AND va ARN.
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Bai 6
CAC QUY LUAT DI TRUYEN

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc mot sé thudt ngit thuong ding trong di truyén hoc
2. Trinh bay dwoc ndi dung cdac quy ludt di truyén.
3. Trinh bay dwoc néi dung va phwong phdp nghién civu di truyén hoc.

NOI DUNG
1. Mt s6 thut ngir va ky hiéu thwong dung trong di truyén hoc
1.1. Tinh trang

Tinh trang 13 cac dic diém, cac nét ddc trung c6 thé quan sat dugc trong qua trinh
phat trién ca thé hodc trén c4 thé da phat trién hoan chinh bao gdm cac dic diém hinh thai,
cAu trac sinh 1y, tam than...co thé sinh vat.

Tinh trang dugc tao thanh do hoat dong ctia cac gen, do cac alen ctia mdt gen hoac
nhiéu gen khéng alen thudc cac locus khac nhau cung chi phéi trong méi truong tac véi cac
diéu kién moi truong
1.2. Phenotyp (kiéu hinh)

Phenotyp 1 tip hop cac tinh trang va cac tinh chat c6 thé quan sat nhan biét duoc
ctia mot co thé duoc hinh thanh trén co sé tuong tac genotyp va moi trudng sbng cla co
thé d6 tao nén 1a cac biéu hién tinh trang cua genotyp.

Thuat ngit Phenotyp ap dung cho toan bd biéu hién ctia genoryp nhung ciing c6 thé
chi noi t&i kiéu hinh ctia mot hodc vai tinh trang riéng bi¢t

N6i chung Phenotyp khong bao gi¢ phan anh ddy di genotyp ma chi phan anh mot
phan cua genotyp dugc thuc hién trong nhitng didu kién xac dinh cta qua trinh phat trién
céc thé
1.3. Genotyp (kiéu gen)

Genotyp 1a toan b cac thong tin di truyén (cac gen) chira cac nhidm sic thé cua sinh
vat Prokaryota va Eukaryota.

Genotyp xac dinh pham vi phan g cta co thé trong nhitng diéu kién ngoai canh
bién doi, tuong tac véi nhimg diéu kién ngoai canh d6 lam thanh phenotyp ctia ca thé.

Thuat ngir genotyp ciing dugc dung dé chi cau tric di truyén vé cac alen & mot hoic
mot s6 nho locus ndo d6 dang duoc xem xét. Vi du ngudi nhdom mau A co genotyp 1a TAIA
hodc IA.

Idiotyp 1a “kiéu gen c4 thé”, bao gdm toan bd cac yéu t di truyén trong mdi té bao
co thé, gom bd gen trén nhiém sic thé va cac gen ngoai nhidm sic thé.

C6 tac gia dung thuat ngir genotyp bao gdm tat ca cac cu tric vat chat di truyén cua
té bao gom cac gen trén nhiém sic thé (chromotype) va cic gen ngoai nhan (plasmotype).
(C6 nghia rang trong trudng hop nay, idinotype dong nghia voi genotype).
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1.4. Alen

Alen la mdt trong hai hodc nhiéu dang cAu trac khac nhau cua cung mot gen, thudc
cung locus xac dinh twong tmg trén cip nhidém sic thé twong dong, xac dinh cac phenotyp
tuong ing khac nhau ctua cung mot tinh trang.

1.5. Gen khong alen

LA cé4c trang thai khac nhau cua cac cip gen khong twong tmg ton tai trén cac NST
khong twong ddng hodc nam trén ciing 1 NST thudc 1 nhom lién két.
1.6. Giong thudn chiing

La gidng c6 dic tinh di truyén dong nhit va 6n dinh, thé hé con chau khong phan li
c6 kiéu hinh gidng bd me. Trong thuc té khi dé cap toi gidng thuan chung thuong chi dé
cap t6i 1 hay 1 vai tinh trang ndo d6 ma nha chon giéng quan tam téi.
1.7. Tinh trang troi

La tinh trang biéu hién khi ¢6 kiéu gen ¢ dang déng hop tur trd1 hodc di hop tir. Thuc
té o troi hoan toan va troi khong hoan toan.
1.8. Tinh trang lan

La tinh trang chi xuat hién khi kiéu gen & trang thai dong hop lin.
1.9. Cac ky hiéu thuwong dung .

P: chif viét tat ctia parental generation, dé chi cac thé hé bd me khi giao phdi.

Xuat phat tir mot ca thé nao do thi thé hé bd me ciia ca thé d6 dugc goi 1a P1, thé hé
ong ba cia ca thé d6 (bé me cua P1) dugc goi 1a P2 va cr thé nguoc trd 1én sé duoc goi la
Ps, P4 ...

F: chit viét tit cua tir filial generation dé chi cac thé hé con chau khi giao phéi. F1 chi
thé hé con lai thir nhit (do thé hé P sinh ra); F2 chi thé hé con lai thi hai (do thé hé F1 sinh
ra); F3 chi thé hé con lai thir ba (do thé hé F, sinh ra) .

Ky hiéu cac alen: cac chir cai in hoa ky hiéu cho alen trdi hoan toan, con chir cai in
thuong ky hi¢u cho alen lan .

Chtr cai dugc chon lam ky hi€u Ia chir dau tién cua tén tinh trang bién di hodc dot
bién, phan biét véi tinh trang binh thudng (con goi 1 tinh trang kiéu dai) 1a tinh phd bién
nhit trong quan thé.

Vi du: hat ddu mau vang la phé bién hon rat nhiéu so v6i hat ddu mau luc nén alen
dugc ky hiéu 1a chit g (g 1a chir dau tién cia tir green nghia 1a mau lyc va ky hiéu bang chit
thuong vi 1a tinh trang 1n). Do d6 alen tuong tng quy dinh tinh trang tréi mau vang sé la
chit céi in hoa tuong tng véi gla G .

Trong mot s6 tu liéu, tinh trang kiéu dai duogc ky hiéu béng dau (+), con tinh trang
khong binh thudng hodc dot bién duoc ky hiéu bang chir in hoa hodc chir thudng tuy theo
1a troi hay lan.

Pbi voi tuong quan gen alen dong troi thi ky hiéu cac alen déu viét bang chir cai in
hoa tuwong Gmg véi tén timg tinh trang vi mdi alen déu c6 biéu hién bang tinh chat ctia minh.
Vi dy gen qui dinh nhém mau MN duoc ky hiéu bang chit LM va LN cho hai alen, trong
d6 chir L 12 ky hiéu gen vé nhom mau nay dé ky niém cho ngudi da phat hién ra nhém mau
nay la Landsteiner va Levine, LMva LN la hai alen cta gen qui dinh phenotyp nhom mau
M va N.
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Trong day nhiéu alen ciia ciing mét gen thi chif ci in hoa dugc dung dé ky hiéu cho
alen troi hon tat ca nhirng alen khéc, con alen 1dn so voi tat ca céac alen khac ky hi¢u béng
chir thuong, cac alen khéc thudc gitra hai thai cuc nay dugce ky hi¢u béng chir thuong kem
theo ky hi€u phu trén cao phu hop.

Vi du mau mét rudi gidm Drophila melanogaster duoc qui dinh boi hang loat alen
gy nén cac phenotyp bién d6i tir kiéu dai mau do, qua cic dang mau khac t6i dang mau
trang trong d6 trdng 1a tinh trang lan so v&i moi dang khéc, duge ky hiéu 1a w (white), kiéu
dai do dugc ky hiéu 1a W, cac alen trong day dugc ky hi¢u lan lugt 14 W > wco > Wbt >We
> Wch >Wa > Wh > Wbf > Wt >Wp > Wi >W

2. Di truyén ciia Mendel

Cho dén dau thé ky XX, moi nguoi con chua hiéu duoc co ché cua su di truyén, mac
du van biét rang con cai sinh ra thudng giéng bd me. Quan niém phd bién cho dén giita thé
ky XIX duoc goi gon trong cai goi 1a thuyét di truyén hoa hop (theory of blending
inheritance) nham giai thich sy kién con cai mang cac dic diém ctia ca hai bd me. Tuy
nhién, dén nam 1866 Gregor Mendel da dua ra thuyet di truyen gian doan (theory of
partlculate Inherltance) vol goi1y rang Don vi di truyén dic thu kiém soat mot tinh trang
dugc truyén tir thé hé nay sang thé hé khéc ton tai dudi dang hat, ngay nay ta goi 1a gene.

Cac kham pha quan trong ciia Mendel dit nén mong cho su ra doi cua di truyén hoc
sau nay. Nhu Thomas Hunt Morgan da nhan dinh: "Trong mudi ndm nghién ctru ¢ cay dau
Ha Lan trong ngdi vuon cua tu vién, G. Mendel da 1am nén sy kham pha vi dai nhét trong
sinh hoc da dat dugc trong ndm tram nam qua".

2.1. Lai mgt tinh va nguyén ly phan ly
2.1.1. Thi nghiém

Mendel d tién hanh bay phép lai mot tinh khac nhau va cac két qua thu dugc trinh
bay ¢ Bang 6.1

TT Kiéu hinh P F1 F2 Ty 1é F2
1 Hat tron x nhin Tron 5474 tron : 1850 nhan 2,96:1
2 Hat vang x xanh Vang 6022 vang : 2001 xanh 3,01:1
3 | Hoa d6 tia x tréng tia Do 705 d6 tia : 224 tring 3,15:1
4| Qua phdng x top Phdng | 882 phdng : 299 top 2,05:1
5 Qua xanh X vang Xanh 428 xanh : 152 vang 2,82:1
6 Hoa doc than x dinh thdn | Doc 651 doc than : 207 dinh 3,14:1
! Than cao x thip Cao 787 cao : 277 thap 2,84:1

Tir tat ca cac phép lai trén cho thdy: Khi bd me & thé hé xuat phat (P) thuan ching
khac nhau vé mot cip tinh trang twong phan, thi & thé hé F1 tat ca con lai déu biéu hién chi
mdt tinh trang cta b6 hodc me, tinh trang d6 dugc goi 1a tinh trang trdi (dominant) va tinh
trang kia khong quan sat dugc goi la tinh trang lan (recessive). Sau d6 cho céac con lai F1 tu
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thu phan thi & thé hé F» ong thu dugc c hai kiéu hinh (phenotype) ctia bd me ban dau véi
ty 1€ xap xi 3/4 troi va 1/4 lan.

2.1.2. Gidi thich va kiém chitng nguyén Iy phdn ly

Tir cac két qua thi nghiém d6 Mendel két luan rang, thong qua cac giao tir bé me da
truyén cho con cai cac nhan t6 di truyén (genetic factor) ma ngay nay ta goi la gene. Mendel
con goi y rang cac nhan t6 nay ton tai dudi vai dang bién d6i (nay goi la cac allele) xac dinh
cac kleu hinh khac nhau cua cung mét tinh trang. Ong gia dinh rang mdi ca thé c6 hai allele
ctia mdi gene, mot cai nhan tir giao tir ciia bd va mot cai tir giao tir cia me. Mic du diéu d6
d6i voi chung ta by gid c6 vé don gian, nhung ¢ thoi dai Mendel khong c6 ai hiéu dugc
nd. Noi dung chinh ctia nguyén 1y hay quy luat phéan ly c6 thé tom luge nhu sau: Céc allen
1a nhitg dang khac nhau cia ciing mot gene; trong cac thé di hop tir chiing phan ly vé cac
giao tu voi ty 1€ tuong duong.

2.2. Lai hai tinh va nguyén ly phan ly doc lap

2.2.1. Thi nghiém

Mendel tién hanh thyc nghiém lai cac cdy dau thuan ching vé hai tinh trang khac
nhau (goi 1a lai hai tinh) dé xem xét sy lién quan va hoat dong cua hai c¢dp nhan t6 di truyén
khac nhau trong cuing mot phép lai.

Mendel lai cdy dau thudn ching c6 hat tron, vang véi cay thuan ching ¢ hat nhin,
luc. Két qua F1 déng tinh ¢ hat tron, vang. Cho F1 tu thu phén, F> thu duogc 4 loai hat: trong
téng s6 556 hat & F2 c6 315 hat tron vang, 108 hat tron luc, 101 hat nhin vang, 32 hat nhin
luc. Khi rt gon thanh céac sé nho, két qua gan gidng véi ty 16 9:3:3:1.

2.2.2. Giai thich va noi dung nguyén ly phan ly doc lap

Két qua lai hai tinh gidng nhu dy doan ctia Mend 1a su tong hop cua hai phép lai mot
tinh duoc tién hanh trong cling mot ca thé & cung thoi gian va hai cip nhan t6 di truyén da
di truyén hoan toan doc lp voi nhau. O Fa ty 18 gita tron voi nhin 13 3:1 va gitta vang véi
luc ciing 12 3:1. két qua cho thiy cip nhan t6 di truyén nay da to hop doc 14p vé6i cip nhan
t6 di truyén kia (3:1)x (3:1)

Mendel khéi quat thanh nhén dinh 1a: cac cdp nhan td di truyén khac nhau cta co
thé bd me c6 su tong hop doc 1ap, cdp no khong phu thudc vao cap kia & thé hé con.

Can luu ¥ 13 ty 16 9:3:3:1 nay ciing duoc Mendel tim thay trong khi 13p lai thi nghiém
véi céc tinh trang khac. Tur d6 6ng mdi xay dung nén nguyén 1y phan ly doc 1ap (principle
of independent assortment), con goi la quy luat thir hai cua Mendel (Mendel's second law).
Noi dung cta nguyén 1y nay phat biéu rang: Céc allen cia cac gen khac nhau thi phéan ly
mot cach doc 1ap v6i nhau trong qua trinh hinh thanh giao tir (két qua 1a tao ra ty 18 9:3:3:1
& thé hé F» tir mot phép lai hai tinh).

2.3. Lai da tinh — sw phén ly ba tinh trang va nhiéu tinh trang

Trong phat trién 1y thuyét vé lai, Mendel khong chi phan tich trudng hop lai hai tinh
trang ma ong da lam céac thi nghiém vé lai ba tinh vé cac tinh trang hinh hat, mau sic, 1a
mam, mau sic vo hat.

Dua vao cac két qua thu duoc vé lai nhiéu cap tinh trang d@)ng thoi, Mendel khai quat
hoa vé n cap nhan t6 di truyén chi phdi n cap tinh trang di truyén doc lap, sau nay dugc cac
nha nghién ctru khac bo sung hoan chinh goi 1a dinh luat t6 hop: “Véin cip gen khong alen
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nam trén n cip NST tuwong déng khac nhau phan ly doc 1ap c6 kha ning tao ra 2" kiéu giao
tir F1, 4" s6 t6 hop giao tir tao ra F2, 2" phenotuyp F2 v6i sy phan ly vé phenotuyp la (3:1)",
sd loai genotuyp F2 12 3" v6i su phan ly vé genotuyp 1a (1:2:1)".

3. Di truyén don gen

3.1. Cac khdi ni¢m

- Khai niém di truyén don gen

Di truyén don gen 13 kiéu di truyén ma su quy dinh mét tinh trang nao dé cua timg
co thé va cua cac ca thé trong quan thé chi do cac alen cia mot gen, thudc ciing mot locus
tuong tic va lién quan anh hudng dé quy dinh su biéu hién cta céc trang thai tinh trang.

‘Trong mdi co thé ludng boi thi chung ton tai thanh déi, hai alen cta gen twong tac
nhau dé quy dinh phenotyp.

Di truyen don gen dya trén co sO cua sy phan ly va t6 hop cua cap gen alen trén cap
nhiém sic thé tuong dong trong giam phan va trong thu tinh, glong nhu kiéu di truyén
Mendel, dya trén 1y thuyét toan hoc c6 thé tinh toan dugc tan sb cua genotyp va phenotyp
bang hé thirc toan hoc nén con goi 14 “di truyén kiéu Mendel” hay “di truyén don gian theo
h¢ thic”.

Di truyén don gen gom di truyén hai alen va di truyén nhiéu alen.

- Khéi niém di truyén hai alen

Di truyén hai alen 1a dang di truyen don gen trong do quyét dinh su biéu hién cta
mdt tinh trang nao dé cua mdi ca thé va cua cac cé thé trong toan quan thé chi do hai alen
chi phdi .

3.2. Cdc quy ludt di truyén
3.2.1. Tuong quan troi lan hoan toan.

Tuong quan trdi 1an hoan toan la dang tuong quan gitra gen trdi A va gen lan a, ma
& thé dj hop Aa chi c6 trang thai tinh trang do alen tro1 A quy dinh duoc thé hién, con trang
thai do gen 1an a quy dinh bi l4n at di khong thé hién ra phenotyp

Nhu vay cac co thé c6 genotyp dong hop va di hop vé gen troi (AA va Aa) déu co
phenotyp cuia A giéng nhau. Vi du trong lai mét tinh ctia Mendel thi cac co thé AA va Aa
déu co6 phenotyp gidng nhau 1a than cao vi A trdi hoan toan so véi a.

Céc nghién ctru sau ndy cho thay rang cai goi 4 “gen lin” trong thyc té c6 thé khong
phai hoan toan nhu thé. Noi mot cach chinh x4c hon thi alen lan gay nén sy biéu hién kho
thdy duoc hodc khong thiy dugc vé phenotyp .

Du trong truong hop vé bé ngoai khong thay dugc & cc biéu hién vé phenotup thi
cling c6 thé phat hién dugc nhd & nhimg phuong phap hoa sinh, dic biét 1a cac biéu hién
cua gen & muc do phan tu.

Ngoai ra cling mot gen nhu nhau nhung trong diéu kién nay ctia méi truong co thé
hoat dong nhu 1a gen trdi va trong cac diéu kién khac ctua moi truong co thé hoat dong nhu
la mot gen lan.

3.2.2. Di truyén gen tréi trén nhiém sdc thé thuong
* Pic diém:

Néu alen A 1a troi hoan toan so v&i alen a ciia n6 khi mang hai alen cing c6 mat
trong mot cé thé, chi c6 tinh chat ctia alen A duoc biéu hién ngoai con tinh chat ciia alen a
bi lan 4t di

Nhu vay céc ca thé c6 gennotyp AA va Aa giéng nhau vé phenotyp
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Vi vay cac tinh chat do di truyén gen troi dé phat hién vi chi can mot gen trdi tinh
chat da duogc bi€u hién.
Khi nghién ciru kha nang xuat hién di truyén gen trdi ¢ theé h¢ con, cd 6 truong hop

sau day:
1. B6 me aa X aa
lanh lanh
con aa
lanh
2. B6 me Aa X aa
bénh lanh
con Aa aa
bénh lanh
3. B6 me Aa X aa
bénh lanh

con AA Aa Aa aa
bénh bénh bénh lanh

4. B6 me AA X aa
bénh lanh
con Aa
bénh
5. Bd me AA X Aa
bénh bénh
con AA Aa
bénh bénh

5. B6 me AA X AA
bénh bénh
con AA
bénh

Thuc té trong 6 truong hop khong ké truong hop 113 ngudi binh thudng thi trudng hop
thtr hai 1a hay gdp nhat

66



\
\
——

5 ¢ 6 & Jsle

Hinh 6.1. Gia hé di truyén alen tréi trén NST thirong

Phan tich gia hé c6 bénh (hodc tinh trang) di chuyén tro1 théy c6 nhitng dac diém
sau:.

- Gen gy bénh nam trén 1 trong 22 nhidm sic thé

- Ca nam va nit déu c6 kha nang bi nhiém bénh

- Bénh duoc truyén truc tiép tlr bd me sang con, khong bi ngét quang thé hé (con goi
1a truyén thang dimg)

- Xéc xuét bi bénh thuong cao (> hoic =50%)

- Ngudi bénh c6 it nhat mot trong hai bd me bi nhidm (trir truong hop dot bién méi
phat sinh)

- B me lanh thi khong sinh con bénh (trir trudng hop dot bién mai phat sinh)

- Ca bd va me bi bénh van c6 thé sinh con lanh

- Trudng hop bénh dong hop tir lidu kép rat hiém xay ra va thudng mic bénh trim
trong.

* Mot s6 bénh _thwong gap + Hoi chirng Marfan (Hgi chirng tay vuen)

- Do gen trdi ndm trén nhiém séc thé s6 15 quy dinh

- Chan va tay phat trién dai ra, dic biét ngon tay phat trién réi loan rat dai va thudn
dang ngoén nhén

- Gen c6 tinh chat da hiéu ciing giy huy hoai ca thuy tinh thé phinh dong mach chu,
tang cac thoat vi, trat khop.

+ Bénh mua giat Huntinton:

- Do gen troi nam trén nhiém sac thé sb 4, quy dinh, do sy thoai hoa cua cac té bao
than kinh dan den than hinh va chén tay run lay bay

- Tién trién c6 thé huy hoai than kinh din dén hu hong chiic nang vat Iy va tam Iy
ctia co thé, cudi cung 1a chét .

- Tudi méc bénh thuong mudn, hon 76% bénh nhan biéu hién bénh ¢ tudi tir 31-60
tudi nén thuong di truyén cho con vi da 1ap gia dinh. Chi c6 6,5% biéu hién trudc, 25tudi.

+ Bénh u so than kinh:

- Do gen troi nam trén nhiém sic thé sb 17 chi phéi, dac trung bdi su tao thanh cac
u cta cac nhanh than kinh .

- Céc u khu trii & bat ky co quan nao va md nao, ké ca hé than kinh trung wong.
Nhung thuong gap ¢ ngoai da dudi dang cdc mun coc kém theo 16ng moc dai.
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+ Bénh cén thi, duc nhan mat, ring nau khong men, u thuong than, da vay nén, polyp
rudt gia...

+ Tat dinh ngén: Mot s6 ngon tay hodc ngon chan dinh vao nhau, c¢6 thé 1a dinh &
phan mém hodc dinh ca ¢ phan xwong. Thudng chi dinh ngén 3 va 4 & ban tay, ngdn 2 va
3 ¢ ban chan .

+ Tat ngén xuong chi: Co thé lin mot cach khong can d6i, du va than c6 kich thudce
binh thudng nhung tay chan rat ngan. Hé than kinh va cac co quan khac phat trién binh
thuong.

+ Tat thiéu moéng: Pac trung bﬁng su khong c6 mong, doi khi kem theo di tat & ban
tay va ban chan (thiéu 1,2 hoidc nhiéu ngoén).

+ Tat nhiéu ngén: La trudng hop & nhleu nguoi co tur 6 dén 9 ngdn tay va ngon chan.
Tat nay gap ¢ chung nguoi Negroid nhiéu gap mudi 1an & ngudi Europeoid.

+ Ngoai ra con mot so tat hiém gip nhu tat bup toc quin trang. Tat ndy tao thanh &
phia trén tran bap téc quin tring.

+ Tt toc len: Lam cho toc ngan, quan, min, thuong gap 6 Ha Lan, My, Chéau Au.
Tat udn ludi thanh hinh éng nho c6 cac dic diém 1a ludi co thé udn cong theo chidu doc
thanhonglﬂmxThthaanabdxnnglanlchohan1du01hcp,nhoraphulnuog1n01duols¢
xubng va ham ntra ma, day la tat cua gia dinh hoang toc Habsbourg tap thiéu nhiéu ngon...

Cac bénh tat di truyén troi trén nhiém sic thé thuong néi chung to ra it nghiém trong
hon cac tat di truyén lan. Bdi vi, do chon loc ma cac bénh, tat nang, nguy hiém theo gen
troi da bi hoai tur ngay trong thoi ky phoi thai, hodc chét trudc tudi két hon .

3.2.3. Di truyen gen lin trén nhiém sdc thé thuong
* Pic diém:
Mot gen goi 13 Lin khi n6 chi biéu hién & trang thai déng hop tir (aa)
Theo Iy thuyét c6 6 kha ndng sdy ra:

1. B6 me aa X aa
bénh bénh
con aa
bénh (100%)
2. B6 me Aa X aa
lanh bénh
con Aa aa
lanh Bénh
3. B6 me Aa X Aa
lanh lanh
con AA Aa Aa aa
lanh  lanh lanh Bénh
4. Bb me AA X aa
lanh bénh
con Aa
lanh
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5. B6 me AA X Aa

lanh lanh
con AA Aa
lanh lanh

6. B6 me AA X AA
lanh lanh
con AA
lanh
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Hinh. 6.2. Gia hé di truyén alen lin trén NST thuong

- Gen gay bénh nam trén 1 trong 22 nhiém sic thé thuong .
- Ca nam va nir déu c6 kha ning mic bénh nhu nhau (bénh khong phan biét gisi

tinh).

- Bénh xay ra khong lién tuc, ngit quing qua cac thé hé (di truyén ngang).

- Ty 1¢ mic bénh thap (dudi 50%).

- Su két hon dong huyét 1am ting tAn sd méc bénh.

- Nguoi bénh thudng 1 con cta bd me nhin bé ngoai 13 binh thudng (bd me di hop
t).

- Ca bd va me bi bénh thi chic chin con phai bi bénh (trir trudng hop dot bién mai phat
sinh).
* Mot s6 bénh thuong gip.

Cho dén nay, c6 khoang trén 780 loai bénh di truyén theo gen 1an lién két trén nhiém
sac thé thuong da duoc biét, phenotyp ciia chung chi biéu hién khi cic gen ndy trong quan
thé thudng 13 thap, vi ty 1é nguoi mang gen lin 1a dong hop tir nho. Méi de doa ciia cac
bénh di truyén nay 1a & chd cac alen lin co tan sudt ton tai va truyén lai cho thé hé sau véi
tan suat dang ké trong quan thé khi c6 sy két hon giita nhitng nguoi di hop tir vé gen lin
nao d6. Do vy giao phdi can huyét 1a diéu kién thuan loi cho céac loai bénh tat nay biéu
hién.

Sau day la mot vai vi du:
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+ Bénh bach tang:

- Séc td Melanin 1am cho da nguoi va mot s6 bo phan c6 mau nau hoac mau den.

-0 nguoi bi bach tang, do thiéu sic td Melanin ¢ da, toc va cdc md nén da tre‘ing bac,
toc tring hodc mau rom, déng tir mau xanh nhat nhung khi ra nang lai c6 mau d6 vi cac
mach mau bi kich thich dan ra.

- Nhiém sic t6 nén ngudi bénh so anh sang.

- Nguyén nhan: & ngudi bénh dong hop tir ¢ thé khong san xuat dugc tyrozinaza la
men can thiét cho sy tong hgp melanin.

- Ty 1& bénh gip & ngudi chau Au nguoi Indian, ngudi Panama vao khoang 1/20.000,
& ngudi Negria 1/30.000. Ty 1é ngudi mang gen bach tang trung binh trong cic quin thé
nguoi khoang 1/50 - 1/70 & vung xich dao chau phi nguoi ta con gap cd mot bd tdc nguoi
méc bénh bach tang.

+ Tang san tuyén thuong than do bam sinh.

- Nguoi bénh khong san xuét duoc cortizon do thiéu mot trong cac men kiém soét su
téng hop cortizon & tuyén thuong than.

- Bénh c6 cac diu hiéu ludng gidi gia ¢ tré em gai va ddy thi som ¢ tré em trai, tuyén
thugng than phi dai do tdng san .

+ Chimg ngu va mu gia dinh (bénh tay-sachs): La bénh dan don va mu. Bénh nay co
lién quan chuyén ho4 lipid do thiéu enzim hexoxamidaza A, gay r6i loan hé than kinh nang.

- Tri¢u chirng cua bénh chi thé hién & ntra sau ciia nam dau sau khi sinh. Bénh nhan
phat trién cham vé thé chit, tinh than va rdi loan thi giac, sau d6 loa mét va tinh than suy
kiét. Cac biéu hién trén ting dan lam cho dua tré chét vao khoang 4-5 tudi.

- Tan sudt mirc bénh ndy trong quan thé vao khoang 1/250.000.

+ Bénh galatose- huyét: La do hiu qua rdi loan chuyén hoa galatose khi mat hoat
tinh ctia enzenzim galatose-1-phosphate uridil transferase (GUT). enzin nay xuc tac cho
mdt trong cac khau trong chudi phan tng chuyén hoa galatose thanh UDP - Glucose.

- Triéu chung ctia bénh nhu sau: Khi dira tré bu sira thdy c6 hién tugng vang da, roi
loan tiéu hod, trong luong co thé giam, ndo bd phat trién cham... cudi cing dan dén mat tri
va chét som. Tan suit gip bénh nay trong quan thé khoang 1/70.000.

+ Bénh phenixeton-ni¢u (Felling): Do su tdng cao rd rét ham lugng phenilalanin
trong mau, trong chat dich (tuy, nudc tiéu) va su bién né thanh cac chat khac, vi du nhu
thanh acid pheninipiruvic va pheninlactic. Cac san pham nay gy dau doc than kinh, lam
cham phat trién tri tué o tré em, 1am giam sd lugng sic t6 melanin nén mat c6 mau xanh,
da c6 mau sang.

- Tan suat mic bénh nay trong quan thé khoang 1/700, trong d6 15% tré sinh ra mic
bénh do giao phdi can huyét.

+ Ngoai ra con gip nhiéu bénh khéc nita nhu bénh da vay c4, tim than phan liét, diéc
bam sinh, dong kinh di truyén, dic biét 1a cac bénh chuyén hoa bam sinh déu c6 tinh chat
di truyén lan nhu khong dung nap fructoza, cac bénh tich glycogen. Mot s6 bénh hiém gip
nhu bénh rdi loan do thiéu vong mac c¢6 cau tao va dién bién da dang...

3.2.4. Di truyén trung gian (di truyén tréi khéng hoan toan)
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C6 loai tinh trang ma céac alen quy dinh céc trang thai do timg alen quy dinh déu
duoc biéu hién mot phén & co thé di hop.

Vi du mau hoa ciia cdy hoa mdm ché Antirrhinum san pham di truyén theo kiéu troi
khong hoan toan, nén cdy c6 genotip AA ¢6 hoa mau do, cay c6 genotip aa c6 hoa mau
trang, con ciy co genotip Aa c6 hoa mau hong 1a mau trung gian giita mau dé va mau tring.
Vi Alen A qui dinh sic t6 mau do, Alen a qui dinh sic t6 mau tring cing hoat dong nén &
ciy Aa ca hai loai sic tb d6 va tring cting duoc tao ra 1am cho hoa c6 mau hdng.

O nguoi bénh di truyén trung gian trong quan thé c6 3 loai phenotyp 13: Khong bi
bénh (lanh), bi bénh nhe va bi bénh nang ( phenotyp c6 thé nhan biét duoc genotyp cua
nguoi bénh.

Nguoi di hop tir gen bénh goi 13 di truyén lidu don

Nguoi dong hop tir gen bénh goi 14 di truyén kép

Vi du: Bénh thalassemia:

- O nguoi binh thudng hdng cau co rat it hemoglobin bao thai (HbF), nhung trong
ngudi bénh thalassemia trong hong cau con ton tai nhiéu HbF va hong ciu bi bién dang.

- Bénh di truyén theo kiéu trdi khong hoan toan

- Gen bénh duoc ky hi€u 1a T, gen lanh t, ngudi lanh cé genotyp tt, ngudi bénh co
genotyp TT hodc Tt.

- Ngudi bénh dong hop tir TT do ca bd va me bi bénh truyén cho goi 13 di truyén lidu
kép. Ngudi ndy mic bénh ning, hdng ciu ¢ hinh cai bia, lach to, di dang xuong thuong
chét trude 30 tudi.

- Nguoi bénh di hop tar Tt thé bénh nhe hodc trung binh do chi nhan mdt alen bénh
do bd hodc me truyén cho.

+ Hé nhom mau P

- Phan tich gia hé cho biét hé nhém mau nay chi phdi 2 alen dugc ky hiéu 1a P va p
ddng thoi cling cho biét tinh chit P (+) trdi hon tinh chét P (-). Tinh chit P (+) biéu hién &
nguodi déng hop tir PP va & ngudi di hop tir Pp tinh chét P (-) chi ¢6 ¢ ngudi dong hop tir
Pp. q ,

- Nhu vay genotyp Pp bi€u hi¢n tinh chat trung gian gitra genotyp PP va pp
3.2.5. Di truyén hai alen twong dwong (di truyén dong tréi hay di truyén tréi tuwong dirong)

Trong twong quan dong troi thi ca hai alen cung troi tuong duong nhau & co thé di
hop tir c6 phenotyp biéu hién ca 2 trang thai tinh trang ma 2 alen d6 ciing qui dinh mét cach
hoan toan va ngang nhau chit khong biéu hién tinh chét trung gian.

* Vi du & hé¢ nhom mau MN.

- Hé nhom mau MN c¢6 3 nhom mau: Nhom mau M, nhom mau N, nhom mau MN.

- Mbi nguoi déu thude 1 trong 3 nhom mau do.

- Ngudi ¢6 nhém mau M hong cau c6 khang nguyén M va bi ngung két boi huyét
thanh khang M .

- Ngudi ¢6 nhém mau N hong cau c6 khang nguyén N va bi ngung két boi huyét
thanh khang N.

- Nguoi ¢6 nhém MN hong cau c6 2 loai khang nguyén M va N va bi ngung két boi
huyét thanh khang M hoac huyét thanh khang N.
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- Hé nhém MN dugc chi phdi béi 2 gen M va N cung trdi nhu nhau. Vi vay mdi
genotyp c6 mdt phennotyp c6 thé phan biét dugc.

- Nguoi nhom mau M c6 genotyp MM. Nguoi nhém mau N cé genotyp NN. Nguoi
¢6 nhém mau MN c6 genotyp MN.

3.2.6. Di truyén nhiéu alen
- Khai niém:

Di truyén nhiéu alen 12 dang di truyén don gen. Trong d6 su qui dinh mét tinh trang
nao d6 trong quan thé 1a do nhiéu alen cia mot gen chi phdi, tao thanh nhiéu trang thai tinh
trang khac nhau & phenotyp tuong ing véi cac alen d6; Nhung trong mdi co thé ludng boi
thi chi c6 thé co 2 trong s6 nhiéu alen do.

Trong di truyén 2 alen thi locus gen chi c¢6 2 alen khu trii trén 2 vi tri giéng nhau cta
cdp nhiém sic thé twong dong.

Trong di truyén nhiéu alen thi locus gen ¢ nhiéu alen va mdi co thé 2n chira mot t6
hop gém 2 trong s6 nhiéu alen ay; Locus gen duogc goi 1a locus phirc tap.

- Vi du: H¢ nhom mau ABO

Nam 1900 Landsteiner phat hién ra h¢ nhom mau ABO & nguoi.

Hé nhém mau nay rat quan trong, duoc st dung rong rii trong xét nghiém phuc vu
cho viéc truyén mau va trong y phap.

Trong hé nhém mau nay mdi ngudi phéi cé 1 trong 4 nhém mau sau day:

+ Nhoém mau A hong cau c6 khang nguyén A, huyét thanh c6 khang thé khang B
hdng cau A bi ngung két boi huyét thanh khang A.

+ Nhém mau B hong cau c6 nhom khang nguyén B, huyét thanh c6 khang thé khang
A, hong cau bi ngung két boi huyét thanh khang B.

+ Nhoém mau AB hong cdu c6 ca 2 khang nguyén A va B, huyét thanh khong co
khang thé. Hong cau AB bi ngung két boi ca 2 loai huyét thanh khang A va khang B.

+ Nhom mau O hong cau khong c6 khang nguyén, huyét thanh c6 ca 2 loai khang
thé khang A va khang B. Hong cau O khong c6 khang nguyén nén khong bi ngung két boi
ca 2 loai huyét thanh.

Qui dinh sy hinh thanh hé nhém mau nay c6 3 loai alen Ia, Ib, va i thugc cuing mot
locus phtrc hop nim trén nhiém séc thé s6 9 chi phdi.

Ba alen nay quyét dinh tinh chat khang nguyén ctia hong cau va khang thé ctia huyét
thanh.

Trong 3 alen thi 2 alen Ia, Ib 1a cung trdi twong duong nhau, con alen i 1a alen lan so
voi Ia, Ib.

Locus phirc hop cuia chiing ¢6 thé chira Ia, hodc Ib hodc i, nhung mdi co thé thi té
bao 2n chi chira 2 trong s6 3 alen ay.

Do quan hé troi 13n ma 3 alen nay to hop trong cic co thé ludng boi tao thanh 6
genotyp va c6 phenotyp tuong g nhu nhau:

Genotyp Phenotyp
1A hodc TA Nhém mau A
IBIB hodc IBi Nhém méu B
IAIB Nhém mau AB
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i Nhom méau O

MJi ching tdc nguoi, néu co trang thai cn bang di truyén s& c6 mot tan sd cac loai
nhém méau nhat dinh.

O nguoi Viét Nam theo Vii Triéu An va cong su tan sd cac nhém mau A, B, O nhu
Sau:

A =19.46%; B = 27.94%; O = 48.35%; AB = 4.25%.

Can ct vao nguyén 1y phan ly ctia gen, khi biét nhém mau ctia bd me, c6 thé dy doan
duoc nhém mau cta con theo xac xut.

Vi du: Néu bd me déu 12 nhdom mau O, thi cac con cia ho cling déu c6 nhom méu O
(vi déu nhan gen 1 cua ca bo va me) .

Nguoc lai néu biét kiéu nhom mau clia me va caa con ¢6 thé du doan nhém méu cia
bo.

Céac bénh lién két véi gid1 tinh da dugce phat hién tur 1au.

Nam 1777 bénh mu mau sic duoc phat hién (khong phan biét mau luc va mau do).

Nam 1793 bénh ua chdy mdu dugc phat hién.

Cudi thé ky 19 biét thém ching mi mau ban dém va giat nhén cau.

Dén nay trén 50 tinh chat lién két v6i giéi tinh di dugc phat hién.
4. Di truyén da gen
4.1. Khdi niém vé di truyén da gen va di truyén da nhan té

Di truyén da gen 13 dang di truyén ma sy biéu hién cua tinh trang bj kiém soat boi
nhiéu gen khong alen, trong d6 mdi gen thanh vién chi c6 mot tac déng nhoé 1én phenotuyp
khong du dé tao nén mot thay ddi thiy duoc ¢ phenotuyp, nhung tong hé thong nhiéu gen
thanh vién cing tac dong theo mot hudng co thé gy nén nhiing thay dbi vé luong c6 thé
thdy duoc & phenotuyp.

4.2. Pic diém

Pai da sd céc loai tinh trang di truyén da gen 1a céc tinh trang c6 tinh chit dinh
lwong, nghia 14 c6 thé do ludng duoc (tinh trang s6 luong). Tinh trang nay bi kiém soét boi
nhiéu locus gen khac nhau.

Cung vdi cac da gen thude céac locus khac nhau thi hién tugong day da alen cta tirng
gen trong nhiéu gen 4y ciing c¢6 vai trd tao ra bién thién tinh trang. Su thay doi alen cua
timg gen thanh vién trong cac t6 hop gen khac nhau thuong c6 hiéu qua phenotuyp nhd, va
céc phenotuyp gidng nhau hodc twong ty nhau c6 thé 1a do két qua cua nhiéu loai phenotuyp
khac nhau.

Su biéu hién ra phenotuyp cua tinh trang c6 d6 bién thién rat 16n do cac anh huong
clia cac nhan td moi truong.

Trong mot quan thé thi tinh trang thudng biéu hién theo kiéu bién thién lién tuc. Néu
quan thé dong nhat, su bién thién c6 duong phan phdi chuan.

Mot tinh trang da nhan t6 thi riéng mot yéu t6 khong quyét dinh duoc su biéu hién
ctia tinh trang. Vi vdy, khong thé tinh toan kha nang biéu hién tinh trang ctia cac thé hé con
chéu trong cac phép lai nhu cac tinh trang di truyén hai alen, ma chi c6 thé danh gia qua
cac con sb diéu tra trong quan thé, 1a cac con s6 kinh nghiém qua théng ké.

73



Vidu minh hoa vé sy di truyén mau da do hé thong nhiéu gen kiém soat & loai ngudi.

Di truyén da yéu t6 1a kleu di truyen trong d6 tinh trang hodc bénh la két qua cta su
phéi hop phtic tap gitta cac yeu t6 di truyen va moi truong. Hau het cac di tat bAm sinh nhu
tat khe ho méi, ham, cac khuyét tat cia 6ng than kinh v.v... va rat nhiéu bénh pho bién ¢
nguoi tru:orng thanh nhqu: ung thu, bénh tim mach, tam than phan liét, dai duong v.v... déu
duoc di truyén theo kiéu nay.
4.3. Lién két gen hoan toan

Di truyén lién két duoc Moocgan phat hién vao nim 1910 trén ddi tugng rudi gidm
khi thyuc hién phép lai giita 2 dong rudi gidm thun chung khac nhau béi 2 cdp tinh trang
tuong phan. Mot dong than xam, canh dai, dong kia than den, canh cut. Doi lai F1 dong loat
cO cung kiéu hinh than xam, canh dai. Chung t6 than xam, canh dai 1a trdi so véi than den,
canh cut. Pua lai rudi duc F1 v6i rudi céi than den, canh cut thu duge doi lai phan tich, 2
phan 16p kiéu hinh c6 ti 1¢ bang nhau: than xam, canh dai va than den canh cut. Két qua
trén duoc giai thich nhu sau: Co thé cai déng hop lan veé 2 cap gen nén chi tao ra mot loai
giao tir. Rudi duc di hop tir vé 2 cip gen trong trudng hop nay chi tao duoc 2 loai giao ti,
chtng t6 ¢ rudi duc hai cip gen cung ton tai trén mot NST lién két voi nhau hoan toan.

Diéu giai thich trén thay rd ¢ so do sau:

P AB ab
AB ab
(Than
Xam, canh (Than den,
dai) X canh cut)
Ge: AB ! ab
AB
Fi: ab
Lai phan tich:
AB ab
d ab X Q ab
(Thén
xam, canh (Than den,
dai) canh cut)
Gp: AB :ab ! ab
Kiéu gen AB ab
Fe: 2) 1 ab : 1 ab

Kiéu hinh (2) 1 Than xam, canh dai : 1 than den, canh cut

Tong quét lai, néu c6 nhiéu gen cung lién két chat trén mot NST (ton tai trong mot
nhom gen lién két) thi sy phan li to hop ciia nhiéu gen gidng sy phan li t6 hop cia 1 cip
gen turong Ung.

Trén co s& d6 c6 thé phat biéu nodi dung cta dinh luét di truyén lién két gen nhu sau:
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Cdc gen nam trén mot NST phdn li cung véi nhau va lam thanh mét nhom lién két.
S6 nhém gen lién két ¢ méi lodi la twong g véi s6 NST trong giao tir ciia lodi d6. S6 nhom
tinh trang lién két la twong iing véi s6 nhém gen lién két.

*Y nghia cua LKG: Lién két gen lam han ché xuét hién bién di td hop, ddm bao sy duy
tri bén viing timg nhém tinh trang qui dinh boi cac gen trén cung mot NST. Loai gitr duoc
nhiing dic tinh di truyén riéng biét. Trong chon gidng nho lién két gen ma cic nha chon
gidng co6 kha nang chon dugc nhitng nhom tinh trang tt luén ludn di kém voi nhau
4.4, Lién két gen khéng hodn toin

Moocgan tiép tuc thuc hién phép lai nghich 14y ca thé Fi1 than xam, canh dai lai voi
c4 thé than den, canh cut lai thu dugc Fs 4 phan 16p kiéu hinh khéng bang nhau theo ti 18
0,41 xam dai : 0,41 den cut : 0,09 xam cut : 0,09 den dai. Diéu nay chimg t6 ca thé cai
F1 trong qué trinh giam phan c6 xay ra hién tuong trao ddi chéo tai 1an phan bao I giita 2
cromatit khac ngudn gdc trong cip tuong dong chira 2 cip gen

Di truyén lién két gen khong hoan toan c6 may dic diém co ban sau:

- Su hoan vi gen xay ra gitta 2 crématit khac ngudn gdc trong cip NST tuong dong
kép. Do1 khi cling x4y ra gilta cd 4 cromatit.

- Xu huong lién két gen hoan toan 1a chu yéu hoan vi gen c6 xay ra nhung la thir yéu:

- Tan sb hoan vi gitta 2 gen ké can thuong nho hon 50% tong s giao tir thu duogc vi:

+ Xu hudng cic gen lién két hoan toan 1a chu yéu.
+ Hoan vi gen thong thuong chi xay ra gitta 2 cromatit khac ngudn gde nén chi dat
gid tri toi da 1a 50% (nhung thuong rat hiém).

- Su di truyen lién két va hoan vi gen con 1€ thudc vao gidi tinh cta loai. Co6 loai hoan
vi gen néu x4y ra thi chi xay ra & gi6i tinh cai, c6 loai chi xay ra ¢ gi6i tinh duc, c6 loai lai
xay ra ca & 2 gi6i tinh. Mt khac su di truyén lién két con 1& thudc vao nhiéu yéu té khac:
Vi tri phan b gen trén NST gin hay xa tdm dong, tic dong ctia méi trudng ngoai.

- Ho4n vi gen chi quan sat dwoc qua kiéu hinh luc co thé xay ra hoan vi c6 kiéu gen
di hop tt.

- Lién két va hoan vi gen c6 thé xay ra trén cac nhom gen lién két thudc NST thuong
hay NST gidi tinh khi khoang cach gitra cac gen du dé xay ra lién két hay hoan vi.

- Trong phep lai phan tich tan s6 hoan vi gen duoc tinh bang ti 18 ca thé co tai to hop
gen. tan s6 d6 dugc qui ddi ra don vi Moocgan. Mot don vi Moocgan bang 100% hién
tuong, 1% hoan vi gen bang 1 centimoocgan, 10% hoan vi gen bang 1 deximoocgan.

- Néu trong phép lai phan tich cac phan 16p kiéu hinh c6 hoan vi gen khac kiéu hinh
bd me thi co thé F1 dua lai phan tich co kiéu gen di hop tir déu. Nguoc lai kiéu hinh ¢ doi
con gidng kiéu hinh bd me thi ¢ thé F1 dua lai phan tich lai 1a di hop tir chéo.

- Trén mdi cap NST c6 thé xay ra trao d6i chat ¢ nhiéu doan tan so trao doi chéo &
cac gen khac nhau khong giong nhau.

- Trao d6i chéo c6 thé trao ddi cho nhau nhitng doan bang nhau, c6 thé trao d6i cho
nhau nhung doan khong bang nhau.

- Tan s trao ddi chéo giita cac gen phan anh khoang cach twong dbi giira cac gen,
tan sb cang cao khoang cach giira cac gen cang 16n, sirc lién két cang kém bén chit.
No6i dung dinh luat hoan vi gen:

Trong qua trinh giam phdn phat sinh giao tw tai ki truéc I hai gen twong ung trén
mét cdp NST twong dong c6 thé déi chd cho nhau, tao nén nhém gen lién két méi. Khodng
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cdch gitra hai gen cang 16m thi sikc lién két cang nhd, tan s6 hodn vi gen cang cao va nguoc
lai.
* Y nghia ciia hodn vi gen:

Duya vao khoang cach gitra cac gen qua phép lai phan tich co thé xac dinh duoc tan
s6 hoan vi gen, suy ra khoang cach tuong dbi gitra cac gen roi dya vao qui luat phan b gen
theo duong thang ma thiét 1ap ban dd di truyén. Hoan vi gen lam ting tan sd bién di tai t6
hop cung cap nguyén li¢u cho chon loc tu nhién va chon lgc nhan tao, c6 y nghia trong
chon giéng va tién hoa.

5. Di truyén giéi tinh
5.1. Nhiém sic thé gidi tinh , ,

Henking- Mot nha sinh hoc nguoi Puc ( 1891) da phat hién thay mét cau tric dac
biét ctia nhan té bao dong tinh & mot s6 con tring,

Khoang 1/2 s té bao mang cau trac d6 va mot nira con lai khong 6. Ong ky hiéu cdu
trac d6 1a vat thé “ X va dé ra rang c6 hai loai tinh tring khac nhau do d6 c6 hodc khong c6
vat thé do.

Nam 1902 Mc. Chung quan sat thdy té bao ctia chdu chiu dyc ¢ s6 luong nhiém
sdc thé khac voi té bao chiu chiu cai.

Nam 1905 Wilson va Stevens nghién ctru t& bao mot s6 loai con tring da phat hién
ra su lién quan giita gidi tinh duc va cai vé nhiém sic thé .

Céc tac gia da tim ra hai co ché quy dinh gidi tinh: Co ché XX - XO (goi tit 13 co
ché X0) va co ché XX- XY (tit 1a co ché XY). V& sau nhiéu nha nghién ctru khac cing
phat hién ra nhiing co ché nhu vay, hodc tuong tu nhu vay & cac dong vat va thuc vat khac

Winsons (1906) da dinh nghia: “ nhidm séc thé giéi tinh 1a mot, hai hodc mot nhém
nhiéu nhiém sic thé dic biét c6 & trong té bao ciia co thé eukaryota co phén tinh duc cai
ma nod dai dién cho hai gidi duc cai da phan hod”.

O loai ludng tinh thi karyotyp khong c6 cac nhidm sic thé dic biét ndy va su hinh
thanh cac té bao sinh duc duc va té bao sinh duc céi dugc hoan thanh do qua trinh phan hoa
thudc mo.

Hé thdng nhiém sic thé gii co ban duoc chia thanh cac nhom nhu sau:

- Céc hé théng nhiém séc thé giéi c6 ghép doi va trao dbi chéo trong giam phan &
gidi di giao tu. Vi du: H¢ thé)ng XX/XY & mot sb loai trén nhiém sdc thé X va nhiém séc
thé Y con c6 mot sé doan nao dé tuong ing véi nhau.

- Cac hé thong nhiém sac thé giéi khong co ghép doi va trao d6i chéo trong giam
phan & gi6i di giao tir. Vi du: Hé théng XX/XO.

Cac hé théng nhiém sic thé khac biét & 2 gidi di giao tu. Vi du: H¢ théng XX/XY o
mot s6 loai trong d6 nhiém sic thé X khong cé cac doan tuong tng trén Yva nguoc lai
nhiém sic thé Y ciing khong c6 doan twong tng trén X.

5.2. Co ché xdc dinh gidi tinh do nhiém sic thé gigi tinh
5.2.1. Cdc co ché xdc dinh gioi tinh dj giao tir duc
- Co ché XX- XY :
Gioi duc di giao tir XY; gidi cai dong giao tir XX.
Vi du : ¢ nguoi va dong vat cd vi, rudi giam.
P XY X XX
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GP 50%X, 50%Y : 100%X
F1 1XX : 1 XY
1cai lduc
- Co ché XX- XO
G161 duc di giao tor XO ; gidi cai déng gaio tor XX
Vi du: Céc loai thuoc bd Hemiptera va orthoptera nhu rép, chau chéu.

P X0 X XX

GP  50%X, 50%0 100% X

F1 1XX 1XO
1cai lduc

5.2.2. Cdc co ché xdc dinh gidi tinh di giao tir cdi
- Co ché ZZ -ZW :
G161 cai di giao tr ZW; Gi61 duc di giao to ZZ
Vi du Buém, tam, mot s6 chim va cé

P 7 X W
GP  100% Z 50%Z, 50% W
F1 177 17ZW

lduc 1 cai

- Co ché 7Z- 2O
Gidi cai di giao tir ZO; Gidi duc dong giao tir ZZ
Vi du bo gay

P zZ X Z0

GP  100% Z 50%Z, 50% O

F1 17272 1Z0
Iduc 1 cai

5.3. Co ché xdc dinh gidi tinh é thuwc vit

O mot sb loai thuc vat phan tinh khéc géc thi sy xac dinh gioi tinh 1a cay duc hay
cdy cai do cip nhiém sic thé gi6i tinh quy dinh.

O thyc vat sinh san bang bao tir (n nhiém sac thé).

Niam 1917 Alen nghién ctru cdy réu Sphaerocarpus phat hién thay cay réu duc c6 7
nhiém sic thé thuong va mot nhiém sic thé Y nhé hinh dau cham, cay réu céi ciing ¢ 7
nhiém sac thé thudng va mot nhidém sic thé X rat dai.

O thuc vat sinh san bﬁng hat, vi du cay c6 hoa hat tran, hat kin co thé sinh dudng la
2n

O mdt sb loai thue vat bac cao phan tinh khac géc, vi du cay Melandrium album
(mot loai thyc vat) ciing phét hién thdy cip nhiém sic thé gidi: Cay cai co bo nhiém sic thé
2n gdm 22A + XX con cdy duc ¢6 22A + XY. Khi giam phéan cay dyc tao hai loai tinh tring
11A + X va 11A + Y; Cay cai tao cac nodn 11A + X. Khi thu tinh tao hop tir 2n: Hop tir
22A + XX tao hat moc thanh cay céi. Hop tir 22A + XY tao hat moc thanh cay duc.

5.4. Co ché xdc dinh gidi tinh don bi thé
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O tat ca con trung thudc bo canh cliing mang Hymenoptera nhu kién, ong mat, ong
bo v&, gidi tinh dugc x4c dinh bang con dudng hoan toan khac.

Trong nhom nay ciing nhu & mot s6 con tring khéc, con cai la thé ludng boi, trong
khi d6 con duc 1a thé don boi so cap.

No61 mot cach khac, con duc mang sb luong nhiém sic thé it hon con cdi mot nira.

O ong tuy s6 luong bo nhiém sic thé don bdi hay ludng boi xac dinh gidi tinh duc
hay giéi tinh cai nhung diéu kién méi truong dinh dudng xac dinh tinh hiru thy hay bat thy
cuia con ong cai 2n.

Chi ong chua 2n dugc nuoi béng thirc dn dac biét thi méi hitu thy, moi ong tho 2n
khac déu bét thy

Cé loai co6 cac gen dac hi¢u tham gia vao viéc xac dinh gioi tinh khi con duc 1a don
boi the.

Vi du: ¢ con trung Habracon juglandis c6 Locus dic hiéu trong d6 c6 nhiéu alen.
Dbi voi loai nay cling nhu cac loai Habracon khéc, con cai phat trién tir tring thu tinh va
vi thé ma ludng boi, con con duc thi tur tring khong thuy tinh don boi.

Con céi thudng mang tinh di hop vé cac gen xac dinh gi6i tinh.

Nhung bing cach giao phdi than thudc cé thé tao dugc nhitng con trung ddng hop
tr vé mot alen gidi tinh nao do, cac ca thé nay la duc 2n.

Dbi v6i nhitng con duc ludng boi nay hién twong vo sinh thé hién rét 3, boi vay,
néu chung c6 xuat hién trong nhitng trudng hop ca biét thi thuc té ciing chang giit vai tro
gi ca.

Nhitng con duc binh thudng ludn ludn phat trién tir tring don boi, do d6 chi mang
mdt trong nhiéu alen gi6i tinh.

Nhitng con dyc khac nhau thi chira nhitng alen gi6i tinh khac nhau theo kiéu nay.

Ciing nhu & ong, cac té bao soma cua con duc Habrobracon 14 tai sinh su ludng boi
va vi thé chiing trong ddng theo cac alen gi6i tinh c6 trong tinh don boi khong thu tinh.

Do d6, & cac loai Habrobracon sy dong hop tir vé céc alen gi6i tinh dan dén phat
trién tinh duc, con di hop tr din dén phat trién tinh cai.

Su phén tich di truyén dd cho phép phat hién dugc 9 alen vé cac yéu td quyét dinh
gidi tinh (X2, X,XC...) ¢ ong, di hop tir vé timg cip alen, duoc phat trién thanh con cai (X?
X2 XPXP),

O mot s6 loai con tring, qua trinh nay lai con khac thuong hon nita.

5.5. Sw di truyén gici tinh do hi¢u qud ciia mgt gen quy dinh
5.5.1. S di truyén gici tinh do mét cip gen alen quy dinh

Hién tugong xac dinh gidi tinh do mot cap alen cua mot gen quy dinh thuong gip ¢
cac cay phan tinh khac gbc va hiém gip ¢ dong vat

Qua thuc nghiém ¢ mot s6 loai thyc vat. Coens xac dinh cay duc Bryonia Dioica la
giao tir chita cdp alen Mm (trong d6 alen M quy dinh tinh duc, m quy dinh tinh cai)

Trong mot bo loai B, Dioica thudng xay ra tap giao giita cip cdy duc Mm x cay cai
mm, nén doi con s6 lugng cay duc va cdy cai bang nhau
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O loai ca xwong Gupi ( lebister reticulatus ) gen quyét dinh gidi tinh ton tai dudi
dang hai alen ky hiéu 1a M ( troi) va f (13n) cac ca cai 1a ddng hop tir 1an ff cac ca duc 1a
hop tir Mf. Thong ké cho thay ty 1¢ gidi 1a can bang trong quan thé ca 1 duc; 1 cai
5.5.2. S di truyén gici tinh do nhiéu alen ciia mét gen phu tro' quy dinh gidi tinh

Nhiéu loai con tring trong bo Hymenoptera thi sy phan gigi tinh duc do tinh don boi
duc hodc do ca trang thai ddng hop tr & mot locus gen duy nhét.

Nhu vi du d3 néi ¢ trén, & Habrobracon juglandis c6 9 alen & locus gen ndy. Tét ca
c4 thé gidi cai phai di hop tir. Vi du SaSb . SaSc . SaSf ...con ca thé ddng hop vé bat ky alen
nao trong 9 alen déu phat trién thanh con duc tuy bat thu. Thi du SaSa . ScSc ...va con duc
binh thudng tit nhién phai 1a chi chira not trong s6 cac alen nay & dang don trong bo don
boividuSa .Sb...

9.6. Sw xdc dinh gioi tinh do mgt truong

Su phan chia tinh duc, cai thuong dugce quyét dinh boi tinh di truyén.

Trong mot $6 truong hop dac biét sy xac dinh gidi tinh chi phu thudc cac anh hudng
moi truong.

Vi du & ciy Arisaema japonica, yéu td quyét dinh gi6i tinh 13 trong lwong nhitng ct
to nhat va chira nhiéu chit dinh dudng nhat va sinh ra cay c6 hoa cai trong khi d6 cac cu
gly chi co cay hoa duc.

6. Sw di truyén lién két véi giéi tinh
6.1. Nguyén ly chung

C6 nhimng tinh trang thudng di truyén lién két véi gidi tinh 13 vi cdp nhiém sic thé
gi6i tinh 13 do mot cit nhiém sic thé thudng phan hoa thanh nén ngoai cac gen quy dinh
tinh trang gidi tinh, chung con mang nhiéu gen quy dinh céc tinh trang von di d3 ciing nim
trén nhidm sic thé X hodc nhiém séc thé Y.

Trong qua trinh tién hoa cip nhidm sic thé gdi tinh d phan hoa, mot sb gen bi bat
hoat & ving bi¢t hoa c6 thé bi thai loai & nhiém sic thé nay hodc nhiém sic thé kia, tao nén
nhirng ving chita gen lién két trén nhiém sic thé X ma khong co alen twong Gng trén nhidm
sdc thé Y va nhitng gen lién két trén nhiém sic thé Y ma khong co alen twong Gng trén
nhiém sic thé X.

Va ciing c6 thé con nhitng ving chira cic cip gen alen ca trén nhiém sic thé X va Y
(6 nhém sinh vat ma nhiém sic thé co ghép doi va trao doi chéo trong giam phan & gidi di
giao tir). Hoac khong con vung chira cac gen thudc nhitng locus c¢6 ca trén X va Y (6 nhém
sinh vat ma nhiém sac thé gigi khong c6 ghép déi va trao doi chéo trong giam phan & gidi
di giao tur).

Chinh vi vy ma sy di truyén céc tinh trang lién két g6i tinh 1a theo cac quy luat hay
vung khéng twong dong & nhiém sic thé X va Y, va tuy thudc vao gidi tinh 1a di giao tir
duc hay di giao tir cai.

6.2. Sw di truyén cdc tinh trang do gen lién két nhiém sic thé X ma khong cé alen twong
teng trén nhiém sic thé Y quy dinh (Hodc di gen lién két trén nhiém sic thé Z ma khong
c6 alen twong irng trén nhiém sic thé W quy dinh)

O gi6i di giao tir duc do nhiém sic thé Y khong cé alen tuong tng quy dinh nén &
gidi nay chi mét alen don doc trén X du trdi hay 1an ciing déu biéu hién tinh trang ra

79



Phenotyp (hodc & gidi di giao tir cai thi 1a do nhiém sac thé W khong ¢ alen twong ting
quy dinh nén moi gen trén Z & dang don déu biéu hién ra kiéu hinh. O loai XX- XO hoic
ZZ- 70 thi ¢ gi6i XO hoac ZO moti tinh trang quy dinh b1 gen trén X hodc trén Z trdi hac
lan déu biéu hién vi khong c6 nhiém sic thé thir hai twrong ddng mang gen alen).

6.3. Sw di truyén cdc tinh trang do gen lién két nhiém sic thé Y ma khéng c6 alen twong
weng trén nhiém sic thé X quy dinh

Mic du trong qua trinh tién hod nhiém sic thé Y bi thai loai mot sd doan biét hod,
tiéu gidm mot phén, nhiéu loai nhiém sic thé Y chi chira toan chat di nhiém sic bat hoat,
song & mot s6 nhiém sic thé Y cling c6 mot s doan dic hiéu mang mat $6 gen quy dinh
mot sd tinh trang.

Do khong c6 alen trén nhidm sic thé X nén cac gen nay chi luu truyén trong gidi XY
ma khong bao gioi biéu hién ¢ gidi XX
6.4. Sw di truyén cdc tinh trang do cdc gen nam trén doan twong dong nhiém sdic thé X
va Y quy dinh.

Nguoi ta biét kha chinh xac rang & loai thuc vat c6 hoa Melandrium Album cac
nhiém séc thé giéi tinh c6 doan dic biét twong ddng gitta nhiém sic thé X va Y

Ngudi ta di xac dinh cac gen quy dinh phién 14 hep va mau 14 vang nhat lién két véi
nhiém sic thé X. Gen han ché sy phat trién dém trén 14 lién két v6i nhiém sic thé Y, con
su quyét dinh phat trién cac mau khac cta 14 thi do gen nidm trén doan twong dong cua X
va'Y quy dinh.

O doan nay tiép hop trong giam phan vé6i sy hinh thanh ludng tri cip gen alen s&
tuong tic nhau dé quy dinh su biéu hién ¢ Phenotyp.

O loai ngudi gan day ciing da xac dinh dugc mot doan nho dic hiéu twong dong &
dau mit ciia nhidém sic thé X va Y.

7. Nhirng tinh trang bi han ché béi gi6i tinh

Can luu ¥ rdng céc tinh trang bi han ché boi gidi tinh hodc phu thude vao gidi tinh
khong giéng truong hop cac tinh trang lién két véi gi6i tinh.

Tinh trang bi han ché bai gidi tinh 1a nhitng tinh trang thuong thé hién tuyét ddi hodc
chu yéu chi & mot gidi mic du cac gen quyét dinh tinh trang Ay c6 mit & ca hai gi6i.

Nhitng gen 4y c6 thé nam trén bit ¢t cip nhiém sic thé tuong dong ndo va vi viy
khong phai 13 lién két v6i nhiém sac thé gidi tinh.

Chung thuong bi anh hudng bdi tac dong cuia cac hormon sinh duc duc va cai . Vi du
dién hinh vé tinh trang bi han ché bai gi6i tinh 1a kha nang san xudt sita nhiéu it ,biéu hién
& cac thé hé sau thudc gidi cai, chir khong biéu hién & chinh ca thé duc éy.

8. Di truyén ngoai nhiém sic thé

Pic diém di truyén ngoai nhiém sic thé

Trong té bao ctia moi co thé Eukaryota, luong ADN tap trung chil yéu trong nhan va
bd gen trong nhan quy dinh su di truyén dai da sé cac tinh trang ctia co thé, tuy vay van con
mot s6 tinh trang do cac yéu t6 di truyén ngoai NST trong té bao chét chi phdi. Cac yéu tb
di truyén ngoai NST bao gom cac loai gen ngoai nhan, trong cac phan tir ADN cua ty thé,
lap thé hoac cac don vi di truyén nam tu do trong té bao chit bén ngoai cac bao quan, tao
thanh hé gen ngoai NST. Di truyén ngoai NST c6 nhiing dic diém di truyén sau:
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Céc khac biét vé tinh trang khong cé sy phan ly, hodc phan ly khong theo kiéu
Menden.

Khéng c6 sy dbi khac vé tinh trang khi thay thé nhan té bao bang nhan c6 cau tric
di truyén khac. C6 su hang dinh vé tinh trang trong nhiéu thé hé lai tro lai v6i dong bd.

Lai thuan nghich cho cac két qua lai khac nhau trong cac trudng hop nodn giao.

Céc dic diém mang tinh chat di truyén theo dong me nguyén nhan 1a do & nhiéu sinh
vat thi giao tir cai cung cap cho hop tir nhiéu té bao chat hon giao tir duc, vi vay cac gen
nam trong té bao chat ciia hop tir 1a do giao tir cai truyén sang.

Dbi voi cac sinh vat dd xac dinh duoc cac nhom gen lién két gen thi cac dot bién gen
té bao chat khong thé dua vao bat cir nhom lién két nao bang cac phuong phap xac dinh
nhom lién két.

Céc gen ngoai NST ciing c6 thé dot bién va dot bién Ay ciing di truyén dugc qua quy
luat di truyén qua té bao chét.

LUQNG GIA
1. Giai thich mét s thuat ngit va ky hiéu thudng ding trong y hoc, cho vi du.
2. Trinh bay dinh luat I, 11, IIT ctia Mendel.
3. So sénh cac quy luét di truyén don gen, da gen, di truyén giéi tinh, di truyén lién két véi
gi6i tinh va di truyén ngoai NST.
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Bai 7
POT BIEN

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc khdi niém dot bién
2. Gidi thich dwoc nguyén nhdn, co ché, hdu qua ciia dét bién NST
3. Gidi thich dwoc nguyén nhan, co ché, hdu qua ciia ddt bién gen

NO DUNG
1. Khai ni¢ém

M3i loai sinh vat c6 mdt bd nhiém sic thé dic trung vé s6 luong, hinh thai va cAu
trdc

O Eukaryota nhiém sic thé duoc ciu tao bé“mg ADN hison

S6 lugng, hinh thai va cu tric ctia nhidm sic thé thudng bén viing va 6n dinh qua
cac thé hé té bao hodc thé hé co thé.

Tuy nhién, do sy tac dong ctia mdt sb tc nhan vat 1y, hod hoc, sinh hoc, trong mdt
sd trudng hop sb lugng hinh thai va cdu tric ctia nhiém sic thé ¢ thé bi bién doi, su bién
d6i d6 co thé biéu hién & mirc 6 nhidm séic thé hodc muc do gen.

Dot bién c6 thé xdy ra o té bao soma hodc & té bao sinh duc c6 thé tom tit cac dang
ddt bién nhu sau.

Dot bién gen
/Té bao soma <

Tac nhan giy dot bién Dot bién nhiém sic thé

(xay ra trong doi ca thé bi dot bién)
\ / Dot bién gen

Té bao sinh duc

Dot bién nhiém sic thé
(c6 thé di truyén cho thé hé sau)

Phan 16n dot bién sau khi xay ra dugc tu stra chira dé tro lai trang thai binh thuong,
mot s6 khong duoc stra chita ¢ thé din dén nhitng bién doi cta kiéu hinh ¢ nhimg mtc d6
khac nhau

Dot bién 1a mot dang cua bién di truyén dugc
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2. Dot bién nhiém sic thé

Dot bién nhilm sic thé gém hai loai: Dot bién sb lugng nhiém sic thé va dot bién
c4u tric nhidm sac thé

B6 nhiém sic thé & té bao sinh dudng ctia nguoi c6 23 cip nhiém sic thé trong d6 co
22 cdp nhiém sac thé thuong va mot cap nhiém sac thé gidi tinh (XX & nit va XY ¢ nam)
2.1. Dot bién 56 lwong nhiém sic thé

Dot bién sé lugng nhiém sic thé gdm hai dang: Pa bdi thé (polypnolidy) va léch
boi (aneupnoidy)
2.1.1. Da bgi thé
Trong cac té bao sinh dudng cua thé da boi, bdn 16n hon 2n, do bd nhidm sic thé
dugc tang mot s6 chin hodc mot sb 1é so v&i bd NST don boi n. Vi du: 3n, 4n...
a. Co ché da b thé

C6 3 co ché gy da boi thé

* Thu tinh ciia cdc giao tir bat thuong

- Binh thuong, sau hai 1an phan bao cua cac qua trinh giam phan, mdi giao tir duoc
tao thanh chira bd nhiém sic thé don boi ( n) do6i khi vi mdt nguyén nhan nao do cac nhiém
sac thé khong phan ly, ca hai bo nhiém sic thé di vao mot giao tir, tao nén giao tir bat thudng
chtra 2n nhiém sic thé

- Thu tinh ctia mdt giao tir binh thudng (n) véi mot giao tir bat thuong (2n) tao ra hop
tur tam boi (3n)

- Thu tinh cua hai giao tr bét thuong voi nhau tao ra hop tur tr boi 4n

* Sy phén chia bat thudng cua hop tur

- P6i khi trong cac 14n phan chia sém bd nhiém sic thé 2n ctia hop tir nhan doi nhung
té bao chat khong phan chia nén hinh thanh cac t& bao 4n, sau dé cac té bao nay tiép tuc
phan chia tao nén cac phoi bao 4n, phat trién thanh co thé tr boi (4n)

- Trong cac 1an phan chia sém cua hop tir 2n ¢ su phan chia khong dong déu cua
nhiém sic thé tao thanh phoi bao c6 n va phdi bao c¢6 3n nhiém séc thé. Phoi bao c6 n nhiém
sdc thé bi tiéu vong, phdi bao 3n phat trién thanh co thé tam boi

- Hop tr 3n phan chia theo 3 cuc cho 3 phoi bao khac nhau: n, 2n, 3n. Phoi bao n bi
tiéu vong con hai phdi bao sau phat trién thanh co thé kham 2n/3n.

- Hop tir 4n phan chia thanh 3 cyc tao thanh co thé kham 2n/3n

* Su thu tinh kép hoac xam nhap cua té bao cuc

- Sy thu tinh kép: Mot tring binh thudong (n) thu tinh v6i hai tinh trung binh thuong
(n) cho hop tir 3n

- Sy xam nhap cua té bao cuc vao mot phoi bao & giai doan hai phoi bao tao thanh
co thé kham 2n /3n .

b. Nguyén nhan gay da boi thé
* Hod chdt:

- Ho4 chat c6 tac dung gay té bao da boi 1a Colchicin,Vinblastin.

- Trong nudi cay té bao, ddi véi ca té bao ctia nguoi, ndng do cao clia cac chat trén
tao nén nhiéu té bao da boi .

* Tac nhan vat Iy .
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- “Sd¢” nhiét d6 cao hodc thép co tac dung trc ché qua trinh giam phan tao nén giao
tir ludng boi, hodc do tic ché cac 1an nguyén phan dau tién ctia hop tir tao nén céc té bao da
boi .

*O nhimg phu nit ¢6 kinh nguyét tir 32 ngay trd 18n, tirc 1a c6 sy phong nodn cham
hoic nodn di chin ndm qué 1au trong nang 1am ting tin s6 da boi thé & nguoi
Pa bi thé & nguoi

- O nguoi hiu hét cac truong hop da boi thé chét ¢ giai doan phoi thai.

- Theo Boues (1977) trong s6 thai bi xay tu nhién c6 61,5% bi bat thudng nhiém sic
thé thi ty 1¢ thai tam boi thé chiém 19,9%; Thai tir boi thé chiém 6,25%.

O tré so sinh rat hiém gip trudng hop da boi thé. Khong gip tir boi thé, chi b6 mot
s rt it truong hop tré em tam boi thé sdng sot déu & trang thai kham, ¢ vai truong hop
tré em séng dén 11- 12 tudi, ching déu co6 di dang & mat, di tat hé than kinh trung uong,
dinh ngoén, di dang co quan sinh duc...

Céc Karyotyp ctia mot s truong hop tam boi thé:
46,XX/ 69, XXX ;
46,XX/ 69, XXY
46,XY/ 69, XXY
46,XY/ 69, XYY
Hién tuwgng da bo ¢ sinh gidi

- Hién tuong da boi thudng gip ¢ thuc vat hoang di ciing nhu cdy trong.

- Cac cay da boi thuong c6 kich thudc 16n hon cay ludng boi

- Nguoi ta di dung hoa chit (colchicin, vinblastin) hodc séc nhiét d6 cao hoic thip
dé gay da bdi ¢ thuc vat.

- O dong vat hiém gip cac truong hop da boi, & nhiéu loai dong vat cic phoi thai da
boi thudng chét & giai doan trude khi sinh.

- O ngudi cac trudng hop da boi cang hiém, phan 16n phoi thai da boi chét ¢ giai
doan trudce sinh, mot vai trudng hop séng dén khi dé hodc sau khi sinh nhung hau hét cac
tré so sinh déu bj di tat.

Hién twgng da bgi ngi sinh

- Pa boi noi sinh 1a hién twong cac nhiém sdc thé dé nhan Ién té bao chat khong phan
chia, tir té bao 2n hinh thanh té bio 4n, 4 nhiém sic thé cung cip van xép canh nhau.

- O thyc vat cling nhu dong vat déu c6 thé gap da bdi nodi sinh

- O ngudi da boi ndi sinh doi khi gip ¢ té bao lympho nudi cay hodc ¢ ciac mo ung
thu.

2.1.2. Léch bgi

Lé&ch boi 1a hién tugng sb luong nhiém sdc thé cua té bao tang 1én hoac giam di mot
vai nhiém sac thé so v6i bd nhiém sic thé ludng boi.

a. Phan loai

* Thé khong (2n-2)

- Thiéu ca hai chiéc ctia mot cap nhiém sic thé nao d6

- Khong gép truong hgp nao ¢ nguoi

* Thé don (M6nsomi ) (2n-2)
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- Thiéu mot chiéc cua mot cap nhiém séc thé nao d6. Vi du: 45.X (chi c6 1 nhiém
sic thé gidi tinh)

- Khong gip monosomi nhiém sac thé thuong.

- Chi gip monosomi nhiém sac thé gidi tinh vi tat c monosomi nhiém sac thé thuong
bi chét ¢ thoi ky phoi thai

* Thé ba (trisomi) (2n +1)

- C6 thém mét chiée thudc mot cap nao do

- Loai nay thuong gap & nguoi

- Vi du: 47, XX + 21 té bao ctia bénh nhan ¢6 3 nhiém sic thé 21

* Thé da (polysomi) (2n + 2, 2n + 3, ...)

- Loai may it gap

- Vi du: polysomi nhiém sic thé X: 48, XXXY hoic trisomi kép 48, XXX +18 té bao
ctia bénh nhan ¢6 3 nhiém sic thé X va 3 nhiém sic thé 18

* Thé kham

Trong cung mot co thé c6 hai hodc nhiéu dong té bao chira kattyotyp khac nhau

b. Co ché gay léch boi

* Khéng phdn ly nhiém sdc thé trong giam phdn

- Trong qué trinh giam phan, néu c6 mot cap nhidm sic thé nao khong phan ly nhau
ma cung di vao mdt giao tir s€ tao thanh céc giao tur 1éch bdi, co giao tur thira mdt nhiém séic
thé, co giao tir thiéu mot nhidm sic thé

- Céac giao tir 1éch boi khi thu tinh s€ hinh thanh hop tir 1éch boi

- Hién tuong khong phan ly nhau ma cung di vao mot giao tir s€ tao thanh cac giao
ttr 1éch boi, co giao tir thira mot nhiém sdc thé, ¢ giao tr thiéu mot nhidm séc thé.

- Céac giao tir 1€ch boi khi thu tinh s€ hinh thanh hop tir 1éch boi.

- Hién tuong khéng phan ly trong qua trinh giam phén c6 thé xay ra trong qué trinh
tao trimg hodc tao tinh tring, xay ra & 1an phan bao thir nhat hodc thir hai, c6 thé xay ra véi
nhiém séc thé thuong hodc nhiém séic thé gidi tinh.

*Nhiém sic thé khong phén ly trong qua trinh phén cit cta hop ti.

- Néu hién tugng khong phén ly xay ra & 14n phan cat thi nhat cua hop tir, hai phoi
bao khac nhau duge tao thanh: Mot ¢6 47 nhiém sic thé, mot co 45 nhiém sic thé.

Hai phoi bao nay tiép tuc phan chia tao nén co thé c6 hai dong té bao léch boi 47/45.
Néu dong té bao c6 45 nhiém sic thé ma khong c6 kha niang song, co thé chi c6 mot dong
té bao c6 47 nhiém sac thé.

- Néu hién tugng khong phan ly xay ra ¢ 1an phan cit thir hai ctia hop tir s& tao ra 3
dong té bao 47/46/45. Néu dong té bao ¢ 45 nhiém sic khong c6 kha ning song, co thé &
dang kham véi hai dong té bao 46/47.

- Néu hién tuong khong phan ly xay ra nhiéu 1an trong qua trinh phéan cit sé tao ra
co thé kham phirc tap hon

*That lac nhidm sic thé

- Trong chu ky té bao, & ky sau néu mot nhiém sic thé nao d6 khong bam duoc vao
thoi vo séc, khong di chuyén duge vé cuc té bao, nam lo ling & té bao chét, roi lai bj tiéu
bién di, do vy mot té bao con bi thiéu mot nhiém sic thé.
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- Hién twong nay c6 thé xay ra trong giam phan hodc qua trinh phéan cach cia hop ti,
c6 thé xay ra voi nhidém sac thé thuong hodc nhiém sic thé gigi tinh

c. Nguyén nhén giy léch bji

- Qua trinh phén chia t& bao chiu anh hudng ciia nhidu yéu tb moi trudng va bén trong
co thé.

- C6 nhiéu trudng hop khéng xac dinh dugc nguyén nhan.

Qua nhiéu cong trinh nghién ctru nguoi ta di dé cap dén cic nguyén nhan sau day:

* Do rdi loan chire ning tuyén giap.

Nguoi ta da thiy & cac gia dinh c6 rdi loan chic ning tuyén gidp, tan sd nguoi mic
hoi chung Trisomi 21 hodc hoi chung Klinefelter cao hon ¢ céc gia dinh binh thuong

* Do bd me da 16m tudi, dic biét tudi cua nguoi me

- Mot hién tugng da dugc xac dinh hoan toan la khi tudi cua nguoi me séip xi 40, ti
1€ c6 con bénh Down va vai hdi chirng Trisomi kha cao hon v6i1 truong hop cac nguoi me
con it tudi

- O ltra tudi cao, co thé khong con diéu chinh chinh x4c cac qua trinh sinh hoc cua
co thé, trong d6 c6 su phan chia cua té bao .

d. Cac trwong hop léch bdi ¢ nhiém sic thé thuong.

O phai thai

- Boue cin ctr vao nhiing sb liéu thu duge khi nghién ciru nhitng bat thudong nhidém
sdc thé & nhitng thai bi say tu nhién di tinh ton rang lac thy tinh c6 khoang 50% s hop tir
c6 bat thuong nhiém séc thé

- Luc sinh ty 1é tré em c6 bat thudng nhiém sic thé chi con 12 0,5-1%

- Nhu vy hau hét cac phéi bt thudng nhidm sic thé déu bi sdy, da sb thai bi sdy &
giai doan rat sém trudc khi phéi 1am t6 hodc ngay sau khi phéi 1am to.

- Trong s6 thai bi sdy c6 bat thuong nhiém sic thé thi ty 1 thai Trisomi chiém t6i
53,7%, thai 45, X chiém khoang 13,5%

- Trisomi ctia cic nhém nhim séc thé tir A dén G déu c6 gip & cac thai bi sdy, hay
gip nhit 1a Trisomi ciia nhém E rdi dén Trisomi cia nhom D

- Khong gip monosomi nhiém sic thé thuong.

- Theo logic thi ty 16 monosomi va Trisomi phai bang nhau, nhu viy c6 thé suy ra
rang tat ca cac hop tr monosomi nhiém sic thé thuong déu chét rat sém khong phat trién
dén giai doan bao thai

O tré em sau khi sinh.

- Ciing nhu ¢ bao thai ¢ tré em sau khi sinh khong gip monosomi nhiém sic thé
thuong.

- S6 Trisomi ciing chiém ty 1& cao nhét trong cac truong hop bat thudng nhiém sic
thé.

- Pbi v6i nhiém sic thé thuong hay gip nhat 1 Trisomi 21 (nhém G), 16i dén Trisomi
18 (nhém E), va Trisomi 13 (hhém D)

* Trisomi 21 (hoi chirng Down):

- Trisomi ctia nhiém sic thé 21 1a bénh sai lac nhidm sic thé dugc mo ta dau tién do
Lejeune va cong su (1959)
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- Vé 1am sang di mo ta tir ndm 1946 boi Seguin, dén nam 1966 lai duoc mo ta ky
hon bé1 Langdon Down

- Tan s6 bénh khoang 1/700 tré so sinh. Tan s6 ndy twong tu nhau giita cac chung toc
ngudi va cac tang 16p x4 hoi.

- Céc tri¢u ching:

+ Tréan hep gay rong va dep, mit tron, khe mat xéch, 16ng mi ngin va thua, gbc miii
tet, moi day, ludi dy va hay thé ra nit né, tai nho tron.

+ Thuong gap di tat tim, di tat tiéu hoa.

+ Thiéu ning tam than, ddu hiéu nay ca‘lng 16n célng 10

+ Nép véan da ban tay c6 nhimng thay d6i 13 rét. Nep ngang don doc ¢ hai ban tay hodc
mot ban tay, chac 3 truc dich ra xa, da so & vi tri “t”, tan s hoa van cung & cac dau ngon
tang, ngon Ut cong va chi c6 mot nep gap gian ngon

- Tién trién:

+ Tién lugng séng phu thudc vao di tat tim va 6ng tiéu hoa

+ Ty 18 chét 50% trong 5 nam dau

+ Bénh nhi dé cam ung voi vi khuén va bénh bach cau.

+ Chi c6 khoang 8% bénh nhan séng sau 40 tudi. S6 it bénh nhan nit sinh con va
truyén bénh cho mot s6 con vi mot nira sb giao tr cua me¢ c6 mang hai nhiém sic thé sd 21.

- Nguyén nhan:

+ Céc yéu té gay bénh dugc ké dén 1a bd me bi nhiém phong xa, viém gan.

+ Tubi me c6 tAm quan trong 16n. Ty 18 con mic bénh Trisomi 21 ting nhanh theo
tudi me.

Me 20 - 29 tudi tan sd sinh con Trisomi 21 1a 1/ 2000

Me 30 - 34 tudi tan sd sinh con Trisomi 21 1a 1/ 1200

Me 35 - 39 tudi tan sd sinh con Trisomi 21 13 1/ 300

Me 40 - 44 tudi tan sd sinh con Trisomi 21 13 1/ 100

Me 45 tudi tan s6 sinh con Trisomi 21 1a 1/ 50

- Di truyén hoc té bao:

+ Trén 90% truong hop 1a Trisomi 21 thuan, karyotyp 47,XY (hodc X) + 21

+ Sb con lai 1a kham 47,XY (hodc XX) 421/ 46,XY (hodc XX), hoic chuyén doan.

+ Céc truong hop kham cé cac hoi ching bénh khac nhau, tuy thudc va ty 1¢ té bao
Trisomi trong co thé .
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VAR R (Y
RO IR IRt IR

A AA AA KX XK K%

XX. HX AAA NA KA

Hinh 7.1. Karyotyp cua nguoi nam bi Trisomi 21

* Trisomi 18 (Edwards va cong su 1960) :

- Tan s6 Trisomi 18 1a 1/ 4000 — 1/ 8000 tré so sinh.

- Téan sb & tré so sinh thap co thé 1a vi da sb bi chét & giai doan phoi thai.

- Tudi me anh hudng rd rét 1én tan s6 sinh con bénh, tudi bd cling ¢ anh hudng.

- Tri¢u ching:

+ Céc triéu chtng khi thai nghén: Da 6i, thai bé va hoat dong yéu.

+ Tré sinh ra c6 tran hep, khe mét hep, tai ngin thip, quin it va nhon tréng gidng
nhu tai chon.

+ Miéng bé, ham nho va lui ra sau.

+ Ban tay rat dic biét, ngon cai quip vao 1ong ban tay, ban tay nim lai, ngbn tro
chum 1én ngon giita, ngodn Gt mang tén ngoépn nhan.

+ Ludn co di tat tim, di tat co quan ni€u sinh duc

+ Nép vén da c6 tinh dic biét 13 tan s6 hoa van cung & cac ddu ngén cao (7- 10 ngdn)
hay gip nép ngang don ddc, chac ba truc dich ra xa

- Tién trién rat x4u, tré chi sdng trung binh 10 tuin

- Di truyén hoc té bao

+ 80% la truong hop Trisomi thuan 47, XY (hodc XX) + 18

+10% la co thé kham v&i mot dong té bao binh thuong va mot dong té bao Trisomi
46, XY (hoac XX) /47, XY (hoac XX)+ 18

+10% 1a do chuyén doan hodc tinh trang phtrc tap hon nhu Trisomi kép 48, XXY+18

* Trisomi 13 (Patau va cong su 1960)

- Tan s Trisomi 13 1a 1/ 5000 — 1/ 10000 tré sinh tan s thap & tré sinh ciing co thé
1a do da s chét & giai doan phoi thai

- Tudi me ¢6 anh huong dén tan sd sinh con Trisomi 13.

- Tri¢u ching:

+ Pau nho, nhan cau nho hodc khong c6 nhin cau.

+ Tai ngan thap va thudng bi diée.

+ Strt moi thuong bi st vao hai bén, nirt khau cai.

+ Di tat tim mach, tiéu hoa, ni€u sinh duc .
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- Nép van da:

+ Nép ngang don doc, chac ba truc nam rat cao, ban tay 6 ngén

- Tién trién rat xdu: Pai da sé bénh nhi chét & nam dau.

- Di truyén hoc té bao

+ 80% trudong hop 1a Trisomi thuan 47, XY (hodc XX)+13

+20% trudng hop 1a kham 46,XY (hodc XX) /47,XY (hoic XX)+13 hodc do chuyén
doan

+ Nhitng truong hop kham thi bénh nhe hon.

+ Pa c6 truong hop mot phu nit & dang kham dé dugc hai con gai cling bi di tat va
¢ trang thai kham nhu me.

Ngoai ba loai bénh mang Trisomi cua nhiém sic thé sé 21, 18, 13 ndi trén con
Trisomi ctia nhiém sic thé khac nita nhu nhiém sic thé s6 8, 9, 22 nhung rat it gip.

2.2. Pét bién céu triic nhiém sic thé
2.2.1. Co ché chung

- T4t ca cac nhiém sic thé bat thudng déu c6 cdu truc déu do hau qua cia su dut giy
ctia nhiém sic thé

- Cac doan dat gy hau hét dugc ndi lai va han gin ding nhu cii

- Néu su han gin khong ding nhu cii thi méi gy nén su thay dbi vé cau tric

- Giai doan phan bao chi chiém mét thdi gian ngin trong chu ky té bao vi vay cic
nhan t6 anh huong dén té bao hau hét tac dong & gian ky.

- Tuy theo cac nhan t6 tic dong dén nhidm sic thé & giai doan trudc hoidc sau khi
ADN nhan d6i ma biéu hién & dang sai lac kiéu nhiém sic thé hodc kiéu nhiém sic tir.

- Néu tac dong & giai doan Gi thi gdy sai 1éch nhidm sic thé vi lac d6 n6 chua phan
doi.

- Néu tac dong ¢ giai doan G2 thi giy sai 1éch nhiém sic tir. Tuy nhién gay sai léch
kiéu nhiém séc tir sau mot chu ky tiép theo sé& trd thanh sai lac kiéu nhiém séc thé
2.2.2. Nguyén nhdn gdy bat thuong cdu triic nhiém sdc thé

* Tia ph(’)ng xa

- Trong s6 cac yéu td gay dot bién, tia phong xa da duoc dé cap rat som.

- O ngudi ciing nhu & loai sinh vat khéc, tAn s6 dot bién ty 16 thuan véi lidu phong
Xa.

- S6 lugng bién doi cu trac nhiém sac thé ty 1é vi lidu phong xa.

-0 ngudi chiu mot lidu phoéng xa 16n nhu mot ngudi bi bénh diéu tri béng phoéng xa
hodc cac nan nhan ctia vu nd bom nguyén tir & Hiroshima va Nagasaki. Ngdy nay khi bi
phoéng xa, cac dot bién nhiém séc thé tang 1én nhanh nhét 1a nhiém sic thé la dugc hinh
thanh do dat gy nhiéu chd nhu nhiém sic thé hinh vong, nhiém sac thé hai tim.

- O nhitng nguoi 1am viée trong diéu kién c6 tia phong xa dii ¢ lidu nhé, ¢o khi licu
cho phép ciing gy suat hién nhiém sic thé bat thudng su xuat hién nay phu thudc vao thoi
gian tiép xtc va trang thai co thé.

* Hod chat gay dot bién

- C6 nhiéu hop chat hoa hoc c6 kha ning 1am tan s6 réi loan nhiém sic thé.
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- Nguoi ta di chi y nhidu mot sd chat ¢o tinh chat kim hdm phén bao, ¢ ché mién
dich.

- Mot s chit c6 vira kha niang gdy ung thu, vira c6 kha ning giy dot bién nhiém sic
thé.

- Mot s6 nha nghién ctru di cho thay vai trd gay rdi loan ciu trac nhiém sic thé cua
chi, benzen, thuy ngan...Vai trd gy dot bién cta cac hoa chat trir sau, diét cé cang ngdy
cang duoc dé cap nhiéu.

- Vi viée hoa hoce, s6 lugng hoa chit dua vao st dung ngay cang nhiéu, viéc kiém
tra kha nang giy dot bién ctia cc hoa chit déu 1a can thiét.

* Vai tro cua virus.

Nhiéu quan sat cho thdy, sau khi tiém ching phong Varicella Rubeola, sau khi mic
virus viém gan, cum nhidm sic thé bat thuong ting 1én ¢ cac miu Lympho bao nudi cdy,
virus Sarcoma va Herpes ciing gay dut gdy nhiém sic thé .

2.2.3. Cdc kiéu dot bién cdu tric nhiém sdc thé.

Dot bién cdu trac nhidm sic thé duoc chia lam 2 kiéu: R&i loan ciu tric kiéu
Chromatid va rdi loan céu trac kiéu nhiém séc thé.
2.2.3.1. Réi loan céu trac kiéu Chromatid.

R&i loan cau tric kiéu Chromatid biéu hién trén mot Chromatid caa nhiém sic thé duoc
hinh thanh do su tac dong vao nhiém séic thé khi nhiém sic thé nhan déi (giai doan S hoic
G2 trong chu ky té bao).
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Hinh 7.2. Trao déi nhiém sdc tir
C6 3 dang r6i loan kiéu Chromatid:

- Khuyét mau don (gap): Mot vi tri ndo d6 ctia mot Chromatid khong bat mau. Do
16n cua chudi hat thuong khong vugt qua duong kinh ctia Chromatid.
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Chromatid con lai va thuong léch truc voi phén con lai.

- Put don (break): Mot doan ctia Chromatid bi dut, phan bi dut tach ra xa phan

canh.

- Khuyét don va dat don la cac dang r6i loan ¢6 thé gip O nhiém sic thé ctia mot sd
nguoi binh thuong. Dang trao do61 Chromatid rat hiém gap & nguoi binh thuong.

chu ky té bao tiép theo.

- Dang dut don ¢ chu ky té bao trudc c6 thé tao thanh mot nhiém sic thé mat doan &

2.2.3.2. Rbi loan ciu tric nhiém sic thé

- Trao d6i Chromatid (Chromatid exchages): Cac nhiém sic thé c6 2 hodc nhiéu
Chromatid bi dtt, cac Chromatid bi dut ghép lai vé1 nhau tao thanh hinh 3 canh hodc hinh 4

1 cho dati 1 NST
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Hinh 7.3. Cdc dang nhiém sdc thé cau triic lai sau khi bi dirt

R6i loan cau triic kiéu nhiém sic thé 1a nhitng roi loan do su dut gdy trén ca hai
Chromatid ctia nhiém sac thé xdy ra khi nhiém sac thé chua nhan d6i ¢ giai doan G1 hoic
thoi ky som cua giai doan S.

Co cac dang 161 loan cau trac ki€u nhiém sac thé sau day:

- Khuyét mau kép (isogap): Su khong bat mau xay ra & cung vi tri trén ca hai
Chromatid cta cing mot nhiém sic thé
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- Pt kép (isobreak): Dt xdy ra ¢ ca hai Chromatid & vi tri gidng nhau.

Tuy theo s6 1an dut, vi tri dat trén 1, 2 hodc 3 nhiém sic thé ma hinh thanh céc dang
rdi loan nhiém séc thé cau truc la.

a. Mat doan (thiéu doan) nhiém sic thé

Mat doan 12 hién tuong nhiém sdc thé bi thiu mot doan

C6 hai kiéu mét doan: Mt doan cubi va mit doan gitra.

- Mét doan cubi:

+ Sinh ra do dut mot chd cua cac nhanh

+ Doan khong tam bi tiéu di

+ Mét doan cubi co6 thé xay ra ¢ hai nhanh & phan cudi

+ Hai doan khong tdm s& tiéu bién di, con phan mang tdm s& udn cong lai, nbi véi
nhau tao nén nhiém sic thé hinh vong c6 tam.

- Mat doan giira:

+ Do hai chd dut xdy ra & cing mot nhanh

+ Poan nam gitra hai chd dut bi tiéu tan hodc tao thanh vong khong tam.

+ Hai phan con lai cta nhiém sic thé ndi lai v6i nhau tai chd dut hinh thanh mot
nhiém sic thé méi bi mat doan

- Cac nhiém séc thé mat doan ngin hon so v6i nhiém sic thé dong dang ctia no, cic
gen ¢ doan dut bi mat di, do vay chi co6 cac alen don doc & doan con lai trén nhiém sic thé
nguyén ven. Chinh vi vay nhimng gen lin & doan d6 biéu hién duoc tinh chat cia minh.

* Mot sb truong hop mét doan:

Mt doan nhédnh ngdn ciia nhiém sdc thé sé 5 (héi chitng méo kéu)

- T4n sd bi bénh 1/50000 tré so sinh.

- Tré so sinh c6 tiéng khoc dic biét nhu tiéng meéo kéu do di dang thanh quan

- Tiéng méo kéu giam dan rdi mat han sau nira ndm, khi d6 céc triéu chimg dang chu
¥ 1 d4u nho, mit tron nhu mit tring, hai mit xa nhau, ham duéi nho, mét c6 nép quat, giam
truong luc co

- Tri tué rat kém phat trién

- Bai khi c6 di tat tim

- M6t s6 tré c6 hoi chimg méo kéu, chét & thoi ky so sinh nhung ciing c¢6 truong hop
song dén giai doan trudng thanh nhung co thé kém phat trién.

Nhiém sdc thé sé 21 hinh vong

- Hoi chiing nay hiém gip

- C6 nhiing triéu trimg ddi 1ap voi Trisomi 21: Khe mét cup, song mili go, 16 mili
rong, tang truong luc co

- Nép van da c6 nhitng dudng van to rd nét, cac nép gap binh thudng.

- Co di tat tim, di tat éng ti€u hoa, than, sinh duc, bd xuong.

- Thiéu nang tdm than ning, thudong chét som.

Ngoai ra con gip nhiéu truong hgp méat doan khac nita nhu mat doan nhanh ngin ciia
nhiém séc thé s6 4, mat doan nhanh ngén ctia nhiém sic thé sb 9, nhiém sic thé s 9 hinh
vong, mat doan nhanh dai ctia nhiém sic thé sb 18, mat doan nhanh ngén ctia nhiém sic thé
s6 18, nhiém sac thé 22 hinh vong...
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b. Pao doan

- Bao doan 1a hién tuong mot doan nhiém sic thé bj dit ¢ hai chd, doan bi dat quay
1800 va hai mom dut ndi lai theo trat tu mai.

- C6 hai kiéu dao doan:

+ Pao doan ngoai tim: Hai chd dit xay ra trén cing mot nhanh, sau khi néi lai chiéu
dai va vi tri cia tdm nhiém sic thé van nhu cii, do vay kho nhan va x4c dinh duoc chinh
xéac nhiéu truong hop déo doan.

+ Pao doan quanh tdm: Hai chd dut xay ra trén hai nhanh & hai bén tim. Néu hai chd
dut cach tam khong bang nhau thi nhiém sic thé méi duge tao thanh c6 chi sé tam thay doi.

- Nhitng truong hop dao doan van giit du s6 gen, nhung trét ty sip xép ctia nhitng 6
gen bi thay d6i & phan dao doan .

- Pé cac phan tuong g véi nhau ctia hai nhiém sic thé tuong dong khi giam phan,
nhiém séc thé c¢6 dao doan phai tao thanh vong tron, con nhiém séc thé kia tao thanh mot
chd 16i bao boc vong tron do.

* Pao doan it gap trén lam sang.

Vi du: Bao doan quanh tam nhiém séc thé sd 2 gip & mot s6 bd me ¢6 rdi loan sinh
san: Say thai lién tiép, dé con di dang, chét non.

c. Nhiém sic thé hai tim.

- Hai nhiém sic thé bj dut & hai chd cac phan khong tam bi tiéu bién di con hai phan
¢6 tim ndi lai véi nhau tao nén nhiém sic thé hai tam.

- Ban chét cua hién tuong ndy ciing 1a chuyén doan 1an nhau.

- Trong mdt sb truong hop bi nhidm phoéng xa thudng gip nhiém sic thé hai tam.

- Néu ¢6 3 chd dut trén 3 nhiém sic thé khac nhau, 3 phan c6 tim cta 3 nhiém sic
thé d6 ndi lai voi nhau tao nén nhiém sic thé ba tim. Day 1a trudng hop hiém gip.

* Nhiém séc thé hai tam khong gip trén 14m sang, chi gip ¢ cac mAu nudi cdy, nhirng
ngudi bi tac hai boi tac nhan dat, giy nhiém sic thé nhu tia phong xa, cac hoa chat doc hai.
d. Chuyén doan

Chuyén doan Ia hién tugong trao ddi cac doan cua nhiém sic thé

C6 hai kiéu chuyén doan:

* Chuyén doan tuwong ho

- La hién tugng trao ddi doan gitta hai nhiém sdc thé.

- M&i nhim sic thé dat mot chd, trao d6i cho nhau va hinh thanh hai nhiém séic thé
moi.

- Ca hai déu thay doi hinh thai néu nhiing doan trao d6i khac nhau vé kich thuéc.

Trong lan phén chia thir nhat giam phan hai nhiém sac thé chuyén doan tiép hop voi
hai nhiém sic thé twong dong nguyén ven dé cho tit ca nhitng phan twong tng tiép hop
dung véi nhau, chung phai ghép thanh mot hinh anh dic biét goi 1a chir thap chuyén doan.

Chuyén doan tuong hd c6 cac dic diém chinh sau day:

+ S6 lugng nhiém sic thé khong doi.

+ Trong bd nhiém sic thé thuong ¢ 2 nhiém sic thé khdng hinh
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+ Tong s6 chat liéu di truyén cua 2 nhiém sac thé mai tao thanh khong bi mat ma
chi b1 chuyén vi tri, nhu vay té bao co thé mang 2 nhiém sic thé chuyén doan ¢ trang thai
can bang, va nhu thé cac thay doi kiéu hinh khong quan sat duoc.

+ Cac nguoi mang nhiém sic thé chuyén doan trong hd c6 thé truyén cho con nhiém
sac thé chuyén doan.

* Chuyén doan hoa nhdp téam.

- Chuyén doan kiéu hoa nhap tam chi xay ra ddi v6i nhiém sic thé tim dau.

- Trong kiéu chuyén doan nay hai nhiém sic thé bi diit ngang qua mién gan tim, cac
doan dut chuyén doan cho nhau, két qua tao nén mot nhiém sic thé bat thuong va mot
nhiém sic thé rat nho, nhiém sic thé nho nay bi tiéu bién di, do vy chat di truyén cua té
bao ciing bi mét theo.

- Trong ky dau ctia giam phan nhiém sic thé chuyén doan sap xép véi 2 nhidm sic
thé tuong dong tao thanh hinh 3 canh. Tir d6 c6 4 kiéu phan ly tao nén 8 loai giao tir.

CHUYEN DOAN HOA HOP TAM
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Hinh 7.4. Canh trong giam phdn I va mét vai loai giao tir dwoc hinh thanh

Chuyén doan hoa hop tdm c6 cac dic diém chinh sau:

+ Céc té bao & ky giita chi c6 45 nhiém sic thé.

+ Trong b nhiém sac thé thiéu hai nhiém sic thé tim dau, thay thé vao d6 1a mot
nhiém sic thé tim gilta (trudng hop chuyén doan D/D) hodc mot nhiém sic thé tam léch
tuong ty nhu nhiém sic thé ciia nhom C (truong hop chuyén doan D/G) hodc mot nhiém
sdc thé tAm giita nho (trudng hop chuyén doan G/G).

+ Céc nguoi mang nhiém sic thé chuyén doan hoa nhap tim thudng c6 kiéu hinh
binh thuong. Piéu nay cho phép nghi: Cac nhanh ngan cua 2 nhidém sic thé tam dau khong
chura céc gen quan trong.

* Cac kiéu chuyén doan khac



Ngoai hai kiéu chuyén doan chinh ké trén d6i khi nguoi ta con sap xép vao chuyén
doan sy thém doan nhiém sic thé:

+ Mot nhiém sic thé bi dut hai chd & trén cung mot nhom, trén mot nhiém séc thé
khac c6 mot chd dut

+ Sau do6 c6 su chuyén doan bi dut sang nhiém sic thé kia nhung khong c6 hién
tugng trao d6i nguoc lai (chuyén doan khong twong hd)

+ Do d6 mot nhiém séc thé c6 thém mot doan, mot nhidm sic thé bi mat mot doan.

* Vi du: Bénh Down do chuyén doan

- V& triéu chtng khong khac gi bénh Down do trisomi 21 thuan.

- Piéu khac co ban 1a nguyén nhan gy bénh va co ché di truyén.

- Bénh Down do trisomi thudn 13 hién tugng cé biét khong c6 tinh chét gia dinh, hay
Xay ra trong sd cic con clia ngudi me nhiéu tudi. B4 me cua nhitng ngudi con ndy cé
Karyotip binh thuong.

- Trai lai bénh Down do chuyén doan c6 tinh chat gia dinh, bd me khong co tri¢u
chtng nhung c6 nhiém séc thé bat thuong

- Bénh Down do chuyén doan it gap hon bénh Down do trisomi thuan chi chiém
khoang 5% tong s6 cac bénh Down

- Bénh nay do hau qua cua sy chuyén doan giita nhidm sic thé 21 (thudc nhém C)

v6i mot nhidém sic thé thuée nhém D (13- 15) hodc nhom C (21- 22) hinh thanh nhiém sic
thé bat thuong.
e. Nhan doan

- Nhan doan 14 hién tuong mot doan nao d6 ctia nhiém sac thé duogc tang 1é€n 2 hoac
3 lan

- C6 hai loai nhan doan

+ Nhan doan nguyén phat:

Xay ra khi gép doi va bit chéo giita hai nhiém sic thé twong dong trong ky dau cua
giam phan.

Céc locus trén nhiém séc thé trong dong xép khéng twong tmg voi nhau.

Do viy c6 su chuyén mot doan nao d6 cta nhiém sic thé nay sang nhidm sic thé kia.

+ Nhéan doan thir phat:

Xay ra & nhiém sic thé dd dao doan khi gép d6i va bat chéo giita cac nhiém sic thé
tuong dong & ky dau cia giam phan

Do khong c6 su an khép cila cac gen giita hai nhiém sic thé d6 nén c6 su chuyén
doan ctia nhiém sac thé ndy sang nhiém sac thé kia.



Hinh 7.5. Nhdn doan nguyén phdt vao giita

* Nhéan do1 doan it gép trén lam sang

Vi du: nhan ddi doan nhanh dai nhiém sic thé sb 3

Bénh nhan c6 cac di dang: Long may ram, hai mit xa nhau, mét xéch, long mi dai,
miii ngén va héch, ham nho, tai gén thép, mot sd bi sttt moi, nirt khau céi, cac chi ngén, di
tat tim.

g. Nhiém siic thé déu.

- Binh thuong thi hai Chromatid s& tich doc ndt phan tdm dé tao thanh hai nhiém
sac thé, nhung trong trudng hop nay phan tim lai tach theo chiéu thang goc vé6i chiéu doc
cua Chromatid

- Két qua s& hinh thanh hai nhi®m sic thé bat thuong, mdi nhiém sic thé nay co hai
nhanh dbi xtng hoan toan v&i nhau vé kich thudc ciing nhu vé ndi dung goi 1a nhiém sic
the déu.

- Két qua nay ciing dugc coi nhu 13 c¢6 sy nhan d6i mot nhanh va mét di nhanh thi
hai

i
2.
O

3
i 'S

Hinh 7.6. Nhiém sdc thé déu

Trén day 1a mot s6 rdi loan céu tric nhiém sic thé. tuy theo kiéu r6i loan c6 thé chia
ra hai dang:

+ Céc 16i loan ctia nhidém séc thé c6 nhiéu tam, cac doan khong tAm hodc cac nhiém
sdc thé hinh vong khong c6 kha ning tham gia vao cac lan phan bao tiép theo, vi thé duoc
goi 14 nhiém sic thé rdi loan dang khong bén virng.

+ Céc nhiém sac thé réi loan nhung van c6 mot tam c6 thé tiép tuc tham gia vio cac
1an phan bao tiép theo vi thé dugc goi 1a nhiém sic thé rdi loan dang bén viing .

3. Pot bién gen

Gen 13 mot doan ctia phan tir ADN c6 chitc nang di truyén, 14 don vi co so ctia thong
tin di truyén:

- C6 kha nang tu nhan d6i, dam bao su di truyén bén viing

- C6 kha nang sao ma dam bao tinh dac trung cua cac phan tir Protein dugc tao thanh.

- C6 thé bi dot bien.

Trong mdt sd trudng hop co thé bi mat kha ning tong hop mot chat nhat dinh hoic
tong hop qua nhiéu hodc tong hop sai 1éch giy nén rdi loan vé cau triic hoic vé sb lugng
phan tu
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Nhimng réi loan kiéu d6 dugc phat hién mdi ngady mot nhiéu, mo ra mot chuong méi
cua bénh hoc chuong bénh 1y phan tu.

R&i loan c6 thé xdy ra & cac phan tr khong phai 1a men hodc cac phan tir 1a men.
Loai trén gy nén nhiing bién doi cau triic hoic chirc ning ctia mot sé mo hodc co quan.
Loai sau gay nén cac rdi loan chuyén hoa.

M&i men dic trach mot khau trong mot qua trinh chuyén hoa.

Su sai sot cia mot men lam cho n6 khong thyc hién dugc chiic ndng chuyén hoa mot
chit nao do6 trong thirc an hodc thude gay r6i loan téng hop mdt sb chét trong co thé, hodc
gdy rdi loan su van chuyén vat chit qua mang té bao.

Dot bién duoc chia 1am 2 loai:

1. D6t bién chit luong.

Hinh thanh mét Protein la ¢6 ciu trac binh thuong.

2. Dot bién s6 luong.

Protein c6 cu triic binh thuong nhung sinh ra qua nhiéu hodc qua it so voi nhu ciu cia
co thé
3.1. Co ché djt bién gen

Dot bién gen 1a nhitng bién ddi trong ciu tric ciia gen. Do tac dong cua cac tic nhan
gay dot bién, trong mot $6 truong hop mot hoac mot $b cap nucleotid bi bién doi dan dén dot
bién gen

CAu trac va chimg ning ADN cho phép chung ta giai thich co ché dot bién gen dan
dén sy thay doi cdu trac cia cac phan tir Protein.

T chirc ma cia ADN va ARN tuy rit nghiém ngit nhung ciing c6 thé bi bién d6i,
nhit 13 chiing nhan d6i

Trong mot hé thdng sinh tong hop, ngoai cac gen ciu triic con cé cac gen diéu chinh,
van hanh, khéi dong.

Su hu hong mot trong cac gen d6 déu gy sai sot trong su tong hop Protein.
3.1.1. Co ché gay dot bién chat lrong

Dot bién chét luong 1a hau qua cua cac dot bién gen cAu tric

Céc dot bién nay déu xuat phat tir nhimg thay doi bat thudng vé cdu tao ciia phan tir
ADN, tir phan tir ADN bit thudng phién ma cho cic mARN bét thudng roi cudi cing dan
dén sy tong hop cac chudi Polypeptid bat thuong vé cau tao.

Phén sau day dién giai vé cac co ché gy dot bién dé don gian hoa s& khong trinh bay
phéan tor ADN ma trinh bay tr phan tor mARN.

* Khuyét Nucleotid.

Khuyét Nucleotid 1a truong hop mat mot hodc vai Nucleotid.

Néu mat mdt Nucleotid trong chudi cac bo ba s& lam thay ddi ciu tao cta cac bo ba
tiép theo va do d6 1am thay doi thanh phan cau tao cta chudi Polypeptid.

Vi du: mat mot Nucleotid A trong chudi cac bo ba cia mARN sau day:

mARN binh thuong XAU XAU XAU XAU XAU X..

Polypeptid binh thuong His - his - his - his - his - his -
mARN dot bién XAU XAU XAU XAU XAU X..
Polypeptid bat thuong his - leu - fle - fle - fle
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Néu mét ba Nucleotid thi hau qua chudi Polypeptid chi bi mat di mot acid amin, doan
con lai khong thay d6i thanh phan cau tao .

* Thém Nucleotid.

Thém Nucleotid 1a truong hop mot hodc nhiéu Nucleotid mé&i duge cai thém vao
trinh ty binh thudng ctia mot chudi Nucleotid

Néu mét Nucleotid duoc cai thém vao s& 1am thay ddi cAu tao cac ma tiép theo va do
d6 1am thay doi thanh phan cdu tao cta chudi Polypeptid.

mARN binh thuong XAU XAU XAU XAU XAU X..
Polypeptid binh thuong his - his - his - his - his-

mARN binh thuong XAU XAA UXA UXA UXA UX.
Polypeptid binh thuong his - ghi - ser - ser - ser—

Trudng hop hai Nucleotid dugc cai thém ciing s& 1am thay d6i ciu tao ciia cac ma
tiép theo va 1am thay d6i thanh phan ciu tao cta chudi Polypeptid bi thay béi mot amin
khac.

mARN binh thuong XAU XAU XAU XAU XAU X...
Polypeptid binh thuong his — his— his — his — his —
mARN binh thuong XAU XAU XAU XAU XAU X...
Polypeptid bat thuong his— asn— his— his— his—

* Pt bién vo nghia.
Trén cac chudi Nucleotid d6i khi nhitng dot bién theo cac kiéu & trén co thé tao nén
nhimg b vo nghia va két thuc sém bat thudng mot chudi.
mARN binh thuong XAU XAU XAU XAU XAU X..
Polypeptid binh thwuong  his — his — his — his — his —
mARN d6t bién XAU XAU XAU XAU XAU X..
Polypeptid bit thudong his — his — his — his — mdv6 nghia
3.1.2. Co ché gy dot bién sé hrong
* Pot bién gen diéu chinh
- Néu gen diéu chinh bi mit doan hodc dot bién theo céc kiéu nhu trén da trinh bay,
thi n6 khong san xuét duge chat kim ham hodc san xuét dugc, nhiing bién d6i céu trac,
nén mat kha ning twong tac v&i vi tri van hanh hodc khong két hop dugc véi chét ciing
kim ham dé hoat dong.
- Do @6 vi tri van hanh khéng bi kim ham.
- N6 kich thich cac gen cdu triic hoat dong lién tuc san xuat qua nhiéu san pham
* Pot bién vi tri van hanh.
- Dot bién giam hoac mat kha nang kich thich su hoat dong cua cac gen cau trac do
do ca operon kém hoat dong hoac khong hoat dong
- Pot bién 1am giam hoic mat kha niang két hop véi chat kim him nén n6 khong duoc
kim ham va operon san xuat qua nhiéu san pham.
3.2. Pt bién phin tir protein khong phi la men
Nhom nay gom céc bénh ciia hemoglobin, cac yéu t6 trong mau, cac protein huyét
thanh.
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Bénh cta phan tir hemoglobin bét thuong.

Hemoglobin ctia ngudi 1a mot phirc hop gom 2 phan 13 globin va hem.

Phan nay bi dot bién 1a globin. N6 duoc ciu tao bai 4 loai chudi poliped a, B, 3, y.
Tuy theo sy c6 mat cua 4 loai chit d6 trong phan tir globin ma tao ra cac loai hemoglobin
khac nhau.

Hemoglobin A ( HbA) con goi 1a HbA1. Thanh phan cha yéu ciia mau nguoi trudng
thanh binh thuong gdm 2 chudi o, B (HbAL = a2, B2) chudi o gdm 141 acid amin, chudi p
gdm 146 aidamin.

Hemoglobin A2 c6 mét luong nhé trong méu ngudi trudng thanh gdm 2 chudi (HbA2
=02, 62).

Hemoglobin F ¢6 & té bao thai gdm 2 chudi (HbF = a2 y2).

Tuy theo cac giai doan phét trién ciia nguoi cé sy thay ddi trong thanh phan cua
hemoglobin.

Trong giai doan bao thai va tré so sinh thi HbF chiém wu thé, vé sau duoc thay thé
dan dan bsi HbA.

O ngudi 16n hau nhu khong con HbF

Hién tuong d6 dugc giai thich bang co ché diéu chinh

Céc gen ciu tric cia chudi & va p ndm trén mot nhom lién két, cing mot operon
(operonl) gen y nam trén mdt operon khac (operon2), nhung c6 lién quan véi nhau do gen
diéu chinh R, nam xen vao opronl.

Gen cau trac o ndm & hé thdng operon khac va ludn hoat dong du & giai doan bao
thai hodc nguoi 1on.

Operon 1 - Operon 2
O bao thai Rc, o, pr, Re, B 0, pr, Y
1 4 l
e, o, A
I, chudi y
Operon 1 Operon 2
Onguwdilén Re, o, pr, « Re, B o, P, v

|
A4

| _‘;—- _l )
chudia ¢  chudif
I —
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O bao thai gen diéu chinh Re: hoat dong san xut chat kim ham r1 &c ché operonl,
Rez nam xen vao operonl nén bi trc ché. Do d6 operon 2 khong bi kim him né hoat dong
san xuét ra chudi a dé két hop vé6i cac chudi v tao thanh HbF.

O ngudi 16n, gen didu chinh Re; ngimg hoat dong nén operonl khong bi kim ham,
n6 san xuat ra cac chudi p va & dé két hop vdi cac chudi a tao thanh HbA va HbA,. Gen
diéu chinh Re; ciing hoat ddng san xuat ra cic chat kim ham r, rc ché operon 2 nén gen y
ngung hoat dong.

Mot vai bénh ctia hemoglobin dé minh hoa cac ché dot bién

* Hemoglobin S

- Bénh hemoglobin S do ddt bién & vi tri acid amin thir 6 ctia chudi p 12 axit
glutamic bj thay thé béi valin.

- Co ché dot bién duoc giai thich 1a do c6 su thay thé mot Nucleotid trong don vi ma
thr sau ctia gen kiém soat sy tong hop chudi p.

Chudi PB: 146.a.a

a: 14la.a

- Binh thuong don vi ma dé 1a GAA hodc GAG (sau khi phién ma) nén n6 ma hoa
axit aminglutamic.

- Néu A bj thay thé boi U, don vi mi bi bién dbi thanh GUA hoic GUG, n6 mi hoa
thanh acid aminvalin.

- Céc hong cau chira hemoglobin S bi bién dang thanh hinh lu6i 1iém va bi tan v
gdy nén chimg thiéu mau tiéu huyét.

- P06 nhét cia mau ting, dong mau chay cham, cic mao mach dé bi tac va nhoi mau
¢ cac ndi tang va cac mo.

- Bénh hemoglobin S di truyén tréi khong hoan toan.

- Ngudoi bénh dong hop tir (SS) bi thiéu mau ning thudng chét sém.

- Ngudi di hop tir, hong cau c6 14n 2 loai hemoglobin A va S

- Bénh nay lan tran rong rai & Chau phi

* Hemoglobin E

- Hemoglobin E duoc hinh thanh do d6t bién thay thé acid amin thir 26 cua chir p 14
acid glutamic dugc thay bédi lysin.

- Co ché gay dot bién duoc giai thich 1a do dot bién trong don vi ma thir 26 cta gen
kiém soat su tong hop chudi p.

- Binh thuong don vi ma ¢ dé 1a GAA hodac GAG, n6 ma hod acid glutmic

- Hai kiéu dot bién c6 thé gy ra

+ Néu don vi mé 13 GAA bi dao nguoc thanh AAG thi s€ ma hoa lysin.

+ Néu don vi ma 1a GAG, c¢6 G bi thay thé boi A, don vi ma s& bién d6i thanh AAG
cling s€ ma hoa lysin.

- Bénh hemoglobin E ciing gdy nén chung thiéu mau nhung nhe hon bénh
hemoglobin S.

- Nguoi bénh dong hop tir (EE) ¢6 hong cau bé nhung thuong duge bu bdi sy ting
s6 lwong hong cau.

- Bénh lan tran chii yéu & Dong nam A.
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- Hemoglobin S va hemoglobin E thudc vao nhém bénh ctia hemoglobin. Do thay
thé mot acid amin. Nhom bénh nay hién nay da phat hién ra vai chuc bénh khac nhau va
dugc xép vao loai dot bién chat lwong cia phan tir hemoglobin. Co ché dot bién 1a do thay
d6i bat thuong ctia mot don vi nho twong tmg trén gen kiém soat su tong hop chudi p hoic
chudi .

* Hemoglobin T (bénh Thalassemia).

- Thalassemia c6 nhiéu dang bénh khac nhau, dang hay gip nhat 1a p Thalassemia,
hong cau chira nhiéu hemoglobin F.

- Ngudi binh thuong hemoglobin F ¢6 nhiéu trong giai doan bao thai dén giai doan
truong thanh hau nhu khong con.

- Nguoi bénh Thalassemia, hemoglobin F tdn tai nhiéu, din dén bj r6i loan vé& mau,
gy nén chimg thiéu mau tiéu huyét, hong cau bién dang thanh hinh cai bia.

- Co ché sinh bénh 1a do trc ché tong hop chudi B, ting cudng tong hop cac chudi y
cung véi cac chudi a dé hop thanh hemoglobin F ( a2, y2 ).

- Nguyén nhén c6 thé do dot bién gen diéu chinh kiém soat qua trinh tong hop céc
chudi Polypeptid cia hemoglobin.

Binh thuong sau khi sinh, hong cau phai ngimg tong hop ra cac chudi y dé chuyén
sang tong hop cac chudi p nhung & ngudi bénh van tiép tuc tong hop chudi y

- Bénh Thalassemia thoi gian dau phat hién thdy & ving mién Bic va mién Pong
Dia Trung Hai, vé sau thdy bénh nay lan tran ¢ rat nhiéu noi khac nhau trén thé gioi.

3.4. Bénh cua cdac phdn tir men

Trong céc loai té bao da dugc biét khoang 3.000 loai men, trén 50.000 loai bénh ctua
phan tir men da dugc phat hién.

Céc bénh cua men dan dén cac rdi loai chuyén hoé bam sinh bao gém cac rdi loai
chuyén hod: acid amin, gluxit, lipit, purin, kim loai, steroit.

V& mit co ché sinh bénh c6 thé chia ra 2 nhom: Réi loan chuyén hoé do thiéu men
va r6i loai chuyén hoa do qué san men. Loai thiéu men it gip hon

* Thiéu men:

Tré em bi bénh ¢6 dau nho, tri tué phat trién rat kém, cham biét noi, sau 3-4 nam chi
vai tiéng lap di lap lai, thé chét ciing kém phat trién, chdm biét ngdi, cham biét di, da tring
béch toc mau sang vi thiéu sic t6 melamin.

Bénh nay dugc chta y ¢ Chéu 4u.

Tan s6 bénh 2-6/1000.

Diéu tri bang ché do an nghéo phenylalanin.

Néu phét hién sém thi dira tré duoc phat trién dugc binh thuong.

* Qua san men:

Qu4 san men 13 hién twong men dugc san xuat qué nhiéu ma gy nén rdi loan chuyén
hoa.

Co ché quéa san men 14 do dot bién gen diéu chinh hodc gen van hanh

Gen diéu chinh khong hoat dong hodc sinh ra chit kim ham cau tric khac thuong
khong hoat dong duoc cho nén khong kim ham duge cac gen cdu tric.
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Dot bién gen van hanh giam kha niang két hop véi chat kim hdm nén gen ciu tric
khong bi kim ham.

LUQNG GIA
1. Trinh bay khai niém, nguyén nhan, co ché giy da boi
2. Trinh bay khai ni¢m, phan loai, nguyén nhan, co ché gy léch boi.
3. Tinh bay co ché dot bién gen.
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BAi 8
QUA TRINH PHAT TRIEN CA THE

MUC TIEU
1. Trinh bay duwoc cac phuong thirc sinh san cua sinh vt
2. Trinh bay dwoc cdc giai doan co ban ciia sw phdt trién cd thé
3. Trinh bay dwoc cdc nhén t6 quyét dinh hay anh hwéng dén sw phdt trién cd thé
4. Trinh bay dwoc mot 56 thue nghiém vé phoi, sy tdi sinh, hién twong da phoi

NOI DUNG

Sinh hoc phat trién 13 mon khoa hoc nghién ctru cac quy luét va co ché cta qua trinh
phat trién ca thé cia loai.

Qua trinh phat trién ca thé 1a qu4 trinh tir khi hinh thanh mam mdng co thé méi (giao
ttr, bao tir hodc mot nhom té bao sinh dudng).

Qua cac giai doan cho dén khi gia va chét cua ca thé do.

Céc cé thé duoc hinh thanh thong qua qué trinh sinh san

Trong bai nay s& trinh bay cac phuong thirc sinh san cia sinh vat qua trinh phat trién
ca thé, cac yéu t6 phat trién cé thé, cac yéu t6 quyét dinh anh hudng toi sy phat trién ca thé
va mot sd van dé lién quan toi su phat trién phdi nhu thuc nghiém vé phdi, thai.
1. Cac phuong thirc sinh sdn cua sinh vat

Sinh san 14 phuong thic ton tai va phat trién cta cac loai sinh vat dé tao ra nhitng ca
thé moi, thay thé cho nhitng cé thé chét di va gia cbi hodc vi nguyén nhan khac.

C6 nhiéu cach sinh san khac nhau, vé ban chit di truyén nguoi ta phan 1am hai
phuong thirc sinh san: Sinh san vo tinh va sinh san hitu tinh
1.1. Sinh san vo tinh

Hinh thirc: Sinh san vo tinh c6 cac hinh thirc phan déi, nay chdi, cit d6i va sinh san
bing giao tir

Dic diém: Khong co su phdi hop giao tir duc va cai dé hinh thanh nén co thé méi vi
vay khong c6 su phéi hop vat chit di truyén tir b va me
1.2. Sinh sdn hitu tinh

Pic diém

- Sinh san hitu tinh c¢6 su phdi hop cia giao tir duc va giao tir cai tao thanh hop tir

- Hop tir s& dugc phat trién thanh co thé méi

- Nhu vdy co thé méi sinh ra do sy phdi hop vat chat di truyén tir hai loai giao i

Huéng tién ho4 trong sinh sin hiru tinh
1.2.1. Theo sy phdn hod té bao: Cé 3 hwéng tién hod

- Hinh thai giao tir: Theo hinh thai giao tir sinh vét s& tién hoa tir chd giao tir duc va
giao tir cai déu co hinh thai va chirc ning giéng nhau (dang giao) dén chd khac nhau: giao
tir dyc nho c6 kha nang di dong, giao tir cai 16n chira cac chat dinh dudng (di giao va nodn
giao)
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- Theo su phan hoa ciia cac té bao trong co thé: Tir chd té bao nam trong co thé ciing
c¢6 kha nang 1am nhiém vu sinh san dén chd phan ho4 thanh té bao sinh duc va té bao sinh
dudng

- Phan hoa gidi tinh: & da s6 thuc vat va nhitng dong vat bac thép, co quan sinh duc
duc, cai ¢ ngay trén mot co thé got 1a sinh vat ludng tinh. O mot sb thuc vat va dong vat
bac cao, mdi co thé chi mang mdt co quan sinh duc (hoac duc hodc cai ) goi 1a sinh vat don
tinh
1.2.2. Theo hinh thirc thu tinh

O cac dong vat bac thap dic biét 1a dong vat thuy sinh, tinh trung duoc thu tinh véi
trimg & ngoai moi truong nén hiéu qua thu tinh thap. Hinh thirc thu tinh nay goi 1a thu tinh
ngoai. Vi du nhu ca, éch, nhai...

Hinh thure thu tinh cao hon 1a thu tinh trong. Phan 16n céc loai & can, con duc dua
tinh tring vao 6ng sinh duc con cai nhd co quan giao cdu nhd vy ma hiéu xuit thy tinh
cao hon .

1.2.3. Theo hinh thurc bao vé trung

- Cac loai dong vat bac thip dé trimg ¢ nude va it c6 kha ning bao vé trimg nhu ca,
ludng thé

- Cac loai bo sat nhu ran dé trimg c6 vo dé bao vé bao thai

- Céc loai chim d4 c6 ban ning bao vé trimg t6t hon, 1am t6 dé trimg, 4p tring va
cham s6¢ chim non

- Cac loai ¢6 vi trimg khong dé ra ngoai, bao thai phat trién trong tir cung me, phoi
thai duoc bao vé chu dao chéng cac tac hai ciia ngoai canh sau khi dé, con dugc me cho bu
t61 khi c6 kha nang tu kiém an.
1.3. Cac hinh thvec sinh san ddc biét
1.3.1. Tiép hop

Mot sb sinh vat bac thép doi khi ¢6 hinh thirc sinh san hiru tinh ¢ mrc thép. Viduo
trung 16ng, vi khuan, bén canh hinh thtrc sinh san v tinh bang cach phan d6i ngudi ta con
gip nhiéu hién tuong tiép hop cta hai ca thé .

Khi tiép hop c6 su trao ddi vat chit di chuyén tir hai nhan té bao, két qua tao hai té
bao co vat chit di truyén duoc ddi méi.

1.3.2. Luong tinh sinh

Phan 16n cac loai thuc vat va nhitng dong vat ludng tinh, trén mdt co thé co ca co
quan sinh duc duc va cai

Quy trinh thu tinh, thu phén c6 thé 1a tu thu tinh, tu thu phén, thu phén chéo. Vi du
san day trén co thé c6 nhiéu dot, mdi ddt co ca co quan sinh duc duc va co quan sinh duc
cai. Cac dot o gﬁn dau co quan sinh dyc duc phét trién manh, cac d6t & cuéi co quan sinh
duc cai phat trién manh. Khi thu tinh cac d6t ¢ y gan dau ap sat vao cac dbt & gan cudi co thé
dé thy tinh cho cac dbt d6 nhd co quan giao cu

Loai san day c6 thé ty thu tinh nhung da s6 dong vat ludng tinh khong tu thu tinh
dugc ma hai c4 thé khac nhau giao hop chéo cho nhau nhu & séan 1, giun dat

Pa s6 cac loai thyc vat 1a cac loai ludng tinh cac loai nay thuong thy phan chéo song
cling c6 mot so loai cé thich nghi véi tu thu phan.
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1.3.3. Don tinh sinh

Don tinh sinh (con goi 1a trinh san) 1a hinh thire sinh san trong tring khong thu tinh
ma van thanh co thé sinh vt

Don tinh sinh khac véi sinh san vo tinh vi tring & day dugc hinh thanh tir qué trinh
giam phan cua té bao sinh duc

* V& mit di truyén nguoi ta phin ra 1am hai loai don tinh sinh

+ Pon tinh sinh don bdi trong d6 co thé don tinh sinh trudng thanh giit nguyén bo
nhiém sic thé 1n & trimg khong thu tinh

+ Pon tinh sinh ludng bdi c6 sy tao bd nhidm sic thé 2n nhung bd gen nay déu iy
tir mot ngudi gde tir me (cac gen thuong dong hop tir)

* Lién quan dén gi6i tinh ngudi ta phan biét 3 loai don tinh sinh

+ Pon tinh sinh nam: Tring khong thu tinh phat trién thanh con dyc

+ Pon tinh sinh nit: Trimg khong thy tinh phat trién thanh con cai

+ Don tinh sinh chu ky: Trong cung mot loai, c6 thot ky trig khong thu tinh né ra
con cai (giéng nhu don sinh tinh nit), xen k& véi cac thoi ky don tinh sinh c6 thoi ky sinh
san hitu tinh
1.3.4. Pon tinh sinh nhan tao

Tring cta cac loai khong sinh san don tinh c6 thé dung phuong phap nhan tao dé tao
cho tring phat trién ma khong can thy tinh

Tring éch co thé kich thich bang kim cham, trimg cua cau gai ¢ thé kich thich bang
cach lic 14c hodc bﬁng chit hoa hoc

Céc loai sinh san don tinh nhé hon binh thudng va khong phat trién day du
1.3.5. Sinh don tinh 0 nguoi

Tinh trung chi c6 chirc nang hoat hoa trimg, sau d6 nhan tinh tring thoai hoa va tiéu
bién

Mau sinh nhén tao duoc st dung trong chon giéng
1.3.6. Phu sinh

La su sinh san dua trén sy phat trién cta trung duoc thu tinh nhung sau do tring bi
thoai hod, chi c6 nhin cua tinh tring tham gia vao qu4 trinh phat trién tao nén co thé moi.

Phu sinh nhan tao dugc tng dung dé tao ra giéng tdm cao san
2. Nhirng giai doan co ban ciia s phat trién co thé

Qua trinh phat trién cta ca thé mdi sinh vat 1 qua trinh tir khi sinh ra mdm mdng cua
co thé m&i, phat trién cho t6i khi gia va ca thé chét

Pay 1a mot qua trinh bién dong, dién bién lién tuc va c6 quy luat gdm nhiéu giai doan
phat trién ké tiép nhau, giai doan nay két thuc lam nén tang md dau cho giai doan khac theo
mot chuong trinh twong ddi chat ché da dugc ma hoa trong genotyp.

Véi dong vat co xuong séng, qua trinh phat trién ca thé qua hinh thirc sinh san hiru
tinh gdbm mot s6 giai doan chinh sau:

1. Giai doan tao giao tu.

2. Giai doan tao hop tt.

3. Giao doan phdi thai.

4. Giai doan sinh trudng.

5. Giai doan trudng thanh.

6. Giai doan gia lao.

7. Giai doan tir vong.
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2.1. Giai doan tao giao tw

Giao tu la két qua ciia qua trinh giam phan, qua trinh nay duoc trinh bay trong
chuong té bao, trong chuong ndy chi dé cap t6i cau triic va chiic ning cua cac giao tu.

O dong vat giao tir duc goi 1a tinh tring, giao tir cai duoc goi 1a té bao trimg

2.1.1. Tinh trung

Tuy theo mirc do tién hod, & cac loai khac nhau, hinh dang tinh chit cua giao tir duc
0 khac nhau.

O muire dd tién hoa cang cao, giao tir duc cang c6 sy khac biét véi giao tir cai vé ca
hinh dang va churc nang.

O dong vat bac cao va nguoi, tinh trung 1a mot té bao nho, c6 kha nang di dong.

Céu tao tinh tring dién hinh gém 3 phan:

Phan dau

- Chtra 1 nhén 16n chiém gan hét thé tich cua dau, xung quanh duoc bao boc bang
mot 16p té bao chit mong va khong c6 bao quang.

- Phia trudc dau c6 thé dau chu yéu do bd golgi tao thanh.

- Thé du co nguyén sinh chét dic lai va mang day 1én hinh chdp nhon (mil) gitp
tinh trung di chuyén trong méi truong 1ong

- Thé dau c6 chua lysin va hyaluronidase c6 tic dung dung giai mang ngoai cia
trung khi thu tinh.

Phan cé

- C6 12 mot bang sinh chit mong ndi giita ddu va dudi, co chtra trung thé gan ndm &
phia tiép giap dau va trung thé xa & phia tiép giap dudi.

- Trung thé c6 vai trd quan trong trong s phan chia ctia hop tir

Phan dudi

- Buoi c6 mot soi truc do nguyén sinh chét dic lai chay doc sudt chiéu dai cua dudi.

- PBuoi ¢6 3 doan

+ Poan trung gian: Nam tiép giap voi phan cd, doan ndy c6 bao 16 xo bao quanh soi
truc do ty thé bién dang tao thanh, tham gia vao hoat dong chuyén ho4, cung cap ning luong
cho véan dong cua tinh trung. Sat v6i cb co trung thé xa.

+ Poan chinh cua duéi: Kich thudc dai, ciu tao gdm soi truc & gita, xung quanh
dugc bao bang mot 16p nguyén sinh chat mong. O nhiéu loai, xung quanh soi truc con dugce
bao bang 9 soi ong kép d6i xtng quang truc, no tham gia vao chirc nang van dong cta duoi.

+ Poan cudi cua dudi: Ngan, chi c6 mdt soi truc trin dugc bao boc bing mang té
bao.
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Hinh 8.1. S do cdu tao tinh trung cua dong vdt co vu
2.1.2. Trung

Tring 13 mot té bao hinh tron hodc hinh bau duc, khong di dong, kich thude 16n hon
tinh triing rat nhiéu

Tring chira nhidu chit dinh dudng du trit & cung cip cho phoi phat trién goi 1a nodn
hoang.

Noan hoang thuong dugc tich tu dudi dang tam thanh phan cO chua lipoprotein,
glycoprotein, photphoprotein va hé men thuy phan nam dudi dang bat hoat.

Bao twong cua trimg chira nhidu ARN théng tin c6 doi sdng dai & dang bét hoat. C6
nhiéu loai ribosom tir do trong tuong bao.

Lép vo cua trimg 13 sy phdi hop ciia mang sinh chét va cac 16p bao tuong ké can.
Lop vo thuong ddc chira cac hat c6 ban chat mucosaccarit va nhiéu sic t6 khac nhau, phan
bd khac nhau & cac vang khac nhau tao nén tinh phan cuc cua trimg.

Té bao trang chin 13 té bao dang phat trién dirng lai tu nhién khi dang trong giai doan
phan bao giam nhiém hodc dimg lai khi nhidm sic thé dang & trang thai do bdn cua giai
doan dianiken cua lﬁn phén bao giam nhiém I, hodc sau khi hoan thanh 14n phan bao giam
nhiém I va da bai suat cuc cau I, hodc dang ¢ ky giita II. Luc nay trimg ¢ trang thai ngimg
tré, bat dong sinh 1y, khongeo kha nang phan chia giam nhiém tiép tuc, khong tong hop
Protein va hoat dong cac men hau nhu déu nging tré.

Tuy luong nodn hoang va su phan bd ciia nodn hoang trong trimg nguoi ta chia ra 4
loai trimg:

+ Tring dang hoang: Noan hoang it va phan bd dong déu trong té bao chat cua trimg,
nhan nam & giita. Vi du tring cau gai, c4 ludng tiém.

+ Trimg doan hoang: La loai trimg c¢6 noan hoang tép chung ¢ cuc dudi goi la cuc
sinh dudng, dai bd phan té bao chat va nhan nim & cuc trén goi 1a cyc sinh vat.

Tring loai nay dugc chia lam hai loai: Tring doan hoang c6 luong noan hoang trung
binh nhu trimg éch nhai va trimg doan hoang c6 luong noin hoang nhiéu nhu trimg céc loai
chim, bo sat.
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+ Tring trung hoang: Nodn hoang twong dbi it va tip chung & trung tim cia trimg,
xung quanh nhén. Vi du trimg céc loai con trung.
+ Tring v6 hoang: Khong c¢6 nodn hoang, do 1a trimg cua cac loai dong vat c6 va

Hinh 8.2. So d6 cdu tao trimg déng vit

A. Tring dang hoang
B. Trimg doan hoang c6 lugng noan hoang trung binh
C. Trimg doan hoang c6 luong noin hoang nhiéu
D. Tring trung hoang
E. Tring vo hoang
. Mang té bao
. Té bao chat
. Noén hoang
. Nhan
. Cuc sinh vat
. Cuc sinh dudng
7. Pia phoi (cuc sinh vat)

2.2. Giai doan tao hop twr

Vé nguyén tic dé phat trién thanh co thé mdi khong nhat thiét phai c6 thy tinh,
nhung thu tinh 1a phuong phap pho bién & cac sinh vat bac cao, can thiét cho tién hoa dé
tao ra cac to hop di truyén da dang.

Du thu tinh ngoai hay thu tinh trong thi tinh tring ciing ty dong boi dén thy tinh véi
trimg, xam nhap vao trung.

C6 rat nhiéu tinh tring cing di dén trimg nhung chi c6 mét tinh tring vao thu tinh
v6i trimg, tao diéu kién cho tinh tring ddc nhat vao thu tinh
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Vé ban chét sy thy tinh gdm 3 qua trinh:

+ QuA4 trinh hoat hoa té bao trimg

+ Qua trinh két hop cua hai bo nhan don boi dé tao thanh bd nhan ludng boi cia té bao
hop tur

+ Qua trinh hinh thanh mang thu tinh

Ba qud trinh nay dién ra dong thoi nhie sau

Khi gip té bao trimg phan chét cua tinh tring khoan va tiét ra lysin dé dung dai vo
ngoai cua trimg. Hang loat cac bién doi sinh hoc va hoa hoc cia trimg duoc bit dau

Trén mat cua tring 16 chd nodn xuét hién mot nhom hat 16i ra dé hat tinh trung vao

Tring tiét ra Fectilizin trén bé mat, két hop v6i antifetilizin trén cuc dAu cua tinh
trung dam bao cho su két dinh cta tinh tring vao bé mit trimg

Sau khi dau va cb tinh trung (¢ dong vat co va thi ca dudi) da chui vao trong trimg.
Trang nhanh chong hoan thanh 1an phan bao giam nhiém II va tong 3 cuc cau II ra ngoai.

Tinh tring di chuyén trong trimg t6i khi d6i dién voi noi téng cuc cau II ra ngoai.
Pau tinh trung phong 1én nhan cua chiang ciing nd 16n lwong ADN dugc nhan doi, nhidém
sdc thé & dang kép

Khi nhan duc nguyén thuy va nhan cai nguyén thuy da toi vi tri dbi dién voi noi téng
cuc cau II thi thoi vo sic duge hinh thanh

Nhan duc va nhan cai hinh thanh nhiém sic thé kich thudc hién vi rdi dan nhap vao
thoi bat nhiém, mang nhan bién mit.

Céac nhiém séic thé ciing sip xép trén mit phang xich dao. Trang thai bo doi cua
nhiém séc thé trong dong duoc khoi phuc

Té bao hop tir dugc hinh thanh budc ngay vao 1an phan chia dau tién cua phoi

Khi tinh tring di chuyén trong té bao tring cac sic té & ving vo cua tring di chuyén
theo dé lai mot ving khong c6 sic td goi 1a ving liém xam, vé sau viing nay tré thanh ving
cam ung cua phoi.

Hinh 8.3. So dé qud trinh thu tinh ciia dong vit c6 xwong song
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a, Tinh trung xdm nhap vao vo ngoai cua tring
b,Tinh tring xAm nhap vio trong sinh chét té bao trimg
c,d,Su di chuyén xam nhap cuia nhan trimg va dau tinh trung
e,g,h,1,Cac giai doan cua lan phan chia déu tién cua hop tr
1.Tinh trung; 2.Tring; 3.No6n hat; 4. Nhan trung; 5. Cuc cau;
6. Mang thu tinh; 7. Thé sao chép; 8. Tién nhan duc; 9. Tién nhén cAi.

Nho tac dong cua tinh trung té bao tring dugc hoat hod thoat khoi nan dinh tré.

Hé¢ théng men tu dang bt hoat trd nén hoat dong manh. Hang loat cac bién ddi hoa
hoc dién ra trong bao tuong

Nhu cau oxy ting 600%. Luong trao d6i chat photpho ting 100 1an, lugng canxi va
magie tang 10 1an

Su tong hop Protein ting cao

Cac ADN théng minh c6 sin trong té bao tring trude khi thuy tinh tir trang thai nghi
“deo mat na” dugc gidi kim ham tré nén hoat dong lam khudn mau téng hop chudi
polyribosom dé tham gia tong hop protein chuan bj cho phan bao.

Két thiic 1an phan chia thir 1 hop tir cho 2 té bao méi.
2.3. Giai dogn phdoi thai
2.3.1. Dinh nghia

Giai doan phoi thai 1a giai doan bat dau tir tring da thy tinh - tirc hop tir - phan cét
va phat trién cho t6i khi da thanh 4u thé tach ra khoi nodn hoang cua tring hodc tach ra
khéi co thé me.

2.3.2. Dic diém

- Trong giai doan phdi thai qua trinh ca thé phat sinh lip lai mot sb giai doan chinh
ctia hé thong chung loai phat sinh.

- Téc d6 sinh san, ting truong cia té bao va co thé cuc ky manh mé.

- C6 qué trinh biét hod té bao tir dang dong nhat nguyén thuy tré thanh khac biét vé
hinh thai va chitc ning tdp hop thanh cic mo, co quan, hé théng co quan khac nhau.

- Su phat trién khong vitng chic: Trong cac thdi ky sém, thai rit man cam véi cac
tac nhan doc hai ctia ngoai canh, dé phat trién sai 1éch tro thanh quai thai, séy thai, teo thai,
chét.

2.3.3. Phan loai
* Dya vao dic diém phat trién cua phoi chia hai nhém dong vat :
- Nhom ddng vat hai 14 phoi:
+ Gom cac dong vat bac thap nhu nganh Hai mién, nganh Xoang trang.
+ Céc dong vt trong giai doan phdi phat trién chi hinh thanh hai 14 phoi 1a 14 phoi
ngoai va la phdi trong.
- Nhom ddng vat 3 14 phoi:

+ GOm cac nganh dong vat bac cao nhu nganh giun dat, nganh than mém, nganh

chan d6t, nganh dong vat c6 xuong song.
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+ Céc dong vat ndy trong qua trinh phat trién hinh thanh 3 14 phéi 14 14 phoi ngoai,
14 phoi trong va 14 phoi gitra.

* Dira vao nguon chit dinh dwong ciia phéi ngwoi ta phén biét ra 2 kiéu phdt trién:

- Néu sy phat trién cia thai dwa vao ngudn chat dinh dudng dy trit ¢ tring thi goi
la noan thai sinh (vi du nhu & cac loai chim).

- Néu thai phat trién dya vao ngudn chit dinh dudng tryc tiép tir co thé me cung cip
cho thi goi 1a thai sinh (vi du nhu dong vat c6 vu).

“Mat khdc, 6 dong vit cé xwong song dwa vao sw phan hod té bao phéi trong qud
trinh phdt trién nguwoi ta chia lam 2 nhém

- Nhom dong phat trién phoi khong c6 mang di thi trimg phat trién trong nudc toan
b6 tring phat trién thanh phéi thai. Thudc nhém nay c6 16p ca, 16p ludng the.

- Nhom dong vat phat trién phoi ¢ mang i (16p bo sat, 16p chim, 16p thu) thi trong
qué trinh phét trién chi c6 mot bd phan té bao sinh ra tir hop tir phat trién thanh phéi, con
mot bo phan té bao khac phat trién thanh dudng mo.

- Pong vat ¢6 va thi trén co s& mang 6i lai phat trién thém nhau thai dé hat chat bd
tlr co thé me va thai chét bai tiét ra co thé me.

2.3.4. Sy phdn cdch va phdt trién ciia phéi
Qua trinh phat trién phdi ciia mdi loai trimg c6 khac nhau nhung déu trai qua céac giai
doan phan cach, phdi vi hod va phat trién mam co quan.
2.3.4.1. Su phan cit va phat trién phdi cta tring dang hoang
Giai doan phin cit:
Pic diém:

Su phan cit 14 hoan toan (it ca cac phan cta hop tir déu duoc phan chia sau mdi lan
phan bao) va déu (cac phdi bao hinh thanh sau mdi lan phén cit c6 kich thude bang nhau),
toan bo cac té bao phén cit tir hop tir déu phat trién thanh phoi thai

Qua trinh:

Mit phing phan cit thir nhat qua truc cua trimg tir cyc sinh vat dén cuc sinh dudng,
chia trirng thanh hai phoi bao khac nhau.

Mit phang phan cét tht hai ciing theo mit phang kinh tuyén va thing goc v6i mat
phang phan cét thir nhat chia hai phoi bao dau tién thanh 4 phéi bao.

Mit phang phan cat 1an 3 1a mat phang xich dao chia 4 phoi bao thanh 8 phoi bao.

Lan phan cat tha 4 theo mat phang kinh tuyén, 1an phan cat thir 5 theo mit phang
song song voi mit phang xich dao.

Ctr nhu vay céac 1an phan cat sau sdy ra sen k& ngang va doc. S6 luong phoi bao cir
thé tang dan 1én tao mot khoi phoi bao c6 kich thude twong ty nhau giéng hinh qua dau goi
la phéi dau.

Céc phoi bao cir tiép tuc phéan chia va & trung tam phdi dau xuat hién mot xoang 16n
dan chtra dung mot chat 1ong cac té bao dan bi dy ra bén ngoai sap xép thanh mét 16p xung
quanh xoang phoi. Phoi lac d6 goi la phoi nang. Xoang do goi la xoang phdi hay xoang
phan cat.

Giai doan phoi vi hoa
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Sau giai doan phan cit 1a giai doan phdi vi hoa, bit ddu c6 qué trinh biét hoa cac té
bao phoi: Céc té bao cuia phdi nang phia cyc dinh dudng 16m dan vao xoang phéi, cudi cling
16p té bao nay ap sat mat trong cua té bao cuc sinh vat.

Mot xoang méi hinh thanh 12 xoang vi thdng v6i méi trudng ngoai bang miéng phoi
(phoi khau). Phoi luc nay goi 1a phoi vi gdm hai 16p té bao, 19p té bao phia bén ngoai 1a 14
phéi ngoai, 16p té bao bén trong 14 14 phoi trong. Pong thoi voi sy 16m vao ¢ day, phoi xoay
di dé phéi khau tir vi tri day chuyén sang vi tri bén. B& ctia phoi khau goi 1 moi, méi phia
trén goi 1a moi lung, moi phia dudi goi 1a moi bung.

Trén méi lung c6 cac dam té bao goi 1a mam hé than kinh. Dudi mam hé than kinh
c6 mot dam té bao cua 14 phoi trong 14 mam day song.

Podng thoi xuit hién mot sb té bao xen vao giita hai 14 phoi ngoai va 14 phéi trong
hinh thanh mot 14 phdi thir 3 d6 1a phoi gitra

Giai doan phat sinh mam co quan

Sau khi phoi vi hoa céc té bao mam than kinh dep xudng tao tim than kinh. TAm
than kinh lai 1dm dan xuéng tao mang than kinh, té bao hai bén bor mang phan chia 14n 1én
trén che kin mang dé tao ra mang than kinh.

Trong khi dé, cac té bao mam day sdng phia dudi 6ng than kinh (thudc 14 phdi trong)
udn cong lai tao thanh mét day hinh tru dac goi 1a day séng.

Cung luc v6i su hinh thanh ddy sdng, cac té bao thudc 14 phoi trong gap nép tao hai
nép doc theo hai bén phdi, dong thoi noé udn cong 1én trén va khép kin tao thanh 14 phoi
giita, bén trong tao mot xoang goi 1a xoang co thé nguyén thuy.

Xoang co thé nguyén thuy va cac phan cia 1a phoi gita chia thanh ting khuc doc
theo phoi goi 1a khic nguyén thuy sip xép ddi xtng ¢ hai bén cot séng .

Noi bi ¢ phia dudi (thudc 14 phéi trong) tach khoi mam day sdng va 14 phoi giira,
khép dan lai dé tao thanh mot éng kin la 6ng ruot.

Trong qué trinh bién di, phoi dai dan ra.

Phia d4u dng rudt thung mot 15 thong véi bén ngoai tao ra 16 miéng. O phia sau, 6ng
rudt thing ra mot 16 tao ra 16 hau mon
2.3.4.2. Su phan cit va phat trién phdi cua trimg doan hodng trung binh (tring ludng cu)

Giai doan phan cit

Bac diém:

Su phan cach 14 hoan toan nhung khong déu, khong dong thoi toan bo cac té bao
phan cat tir hop tor déu phai phat trién thanh phoi

Qua trinh:

Noan hoang tap trung & cuc dinh dudng nén can tré viéc phan cit o cuc do

Hai ranh phén cat du tién ciing theo mat phang kinh tuyén va vudng goc v4i nhau
nhu & trimg dang hoang, mat phang phan cat thir 3 song song v4i mat phang xich dao nhung
gan cuc sinh vat hon nén cac phdi bao ¢ cuc sinh vt nho hon cac té bao ¢ cuc sinh dudng.

Céc lan phan cit sau, cac té bao cuc sinh vat phan chia nhanh hon cuc sinh dudng
nén cac té bao & cuc sinh vat nhé hon nhiéu hon & cuc sinh dudng

Giai doan phan cat & ludng cu ciing két thuc khi hinh thanh phoi nang nhung xoang
phoi nang & gan cuc sinh vat, thanh xoang & phia cuc sinh vat c6 nhiéu 16p té bao kich
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thudc nho hon, mong hon & cuc sinh dudng. Thanh ph6i nang & phia cuc sinh dudng day
hon, té bao it hon nhung to hon & cuc sinh vét.

Giai doan phéi vi hoa:

Do thanh phdi nang phia cuc dinh dudng diy nén hién tugng 16m vao ciia phoi khong
phai tir day ma 16m dich vé mot bén

Ngay phia dudi ving xich dao cua phoi, cac té bao 16n vao trong tao thanh méi lung
phoi khau, cac té bao cir 1an vao trong rdi toa ra phia trong bam vao cau thyc vat, 1on xudng
va ra phia ngoai tao méi bung.

Nhitng té bao thuc vat giau nodn hoang & phia ngoai tao nén nit noin hoang, nit ny
sau nay thut vao va tiéu bién.

Phéi vi duoc tao thanh c6 méi lung mong, té bao tao nhé moi bung diy, té bao 16n
chira nhidu noan hoang.

L4 phoi gitta do té bao xuét hién tir phia méi lung ving phoi khau tach ra, phan chia
lan dan vao phia trong xen giira hai 14 phoi ngoai va 14 phoi trong

Giai doan phat sinh mam co quan

Qua trinh tao dng than kinh, ddy sdng va 6ng rudt ciing twong ty nhu ¢ tring diang
hoang.

* Sy phan cit va phat trién phoi cua trimg doan hoang c6 luong nodn hoang nhiéu
(trmg cua bo sat, chim)

Ddc diém cia giai doan phan cdt

Vi nodn hoang rat nhiéu, chiém phan 16n thé tich cua trimg, t& bao chit va nhan chi
& cuc trén, c6 dang mot dia nho chi co phan nay tham gia phan chia con khéi nodn hoang
& dudi khong phén chia d6 1a sy phéan cit khong hoan toan.

Céc té bao phan cat tir hop tir mot phan phat trién thanh phéi thai con mot phan phat
trién thanh mang i va mang niéu.

Qua trinh:

- Céc lan phan cit tiép theo song song v6i bé mit phéi rdi lan luot theo cac hudng
khac nhau dé tao nén mot khéi phoi bao goi 1a dia phéi. Dia phéi ciu tao gdm hai 16p:

+ Lép té bao phia trén tach biét voi 16p dudi boi mot xoang nhod goi 13 xoang phoi
(twong duong vo1 xoang phoi nang)

+ Lép té bao dudi tach véi khdi nodn hoang phia dudi bang mot xoang nhé goi 1a
xoang dudi mam (twong duong vdi xoang vi)

- Mot phan cua 1a phdi trong phat trién lan xudng bao ldy khéi noan hoang dé lay
chat dinh dudng nudi phoi

- L4 phoi gitta hinh thanh theo hinh thirc doan bao: Té bao biét hoa tach ra di chuyén
xen vao gitra 1a phoi ngoai va 14 phoi trong

Giai doan tao mam co quan

Sw phat trién tié}) tuc cua 3 la phoi dé tao thanh cdc bé phan cua co thé

Tuong tu nhu ¢ tring dang hoang
2.3.4.3. Sy phan cit va phat trién phdi ctia trimg vo hoang

Giai doan phan cit
Diic diém
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Su phan cat 12 hoan toan nhung khong dong déu, cac té bao phan cit tir hop tir som
biét hoa, mot phan phat trién thanh phéi thai, phan con lai phét trién thanh 14 nudi va sé biét
hoa thanh nhau thai dé cung cip chat dinh dudng cho thai.

Qua trinh

Giai doan phan cit:

- Mit phan cét thir nhat va thir hai theo mit phang kinh tuyén, di tao thanh 4 phoi
bao bang nhau

- Lan phan cat thir 3 song song v&i mat phén xich dao va g?ln cuc sinh vat hon tao
thanh 8 phoi bao khong bang nhau, 4 phdi bao nho & phia trén va 4 phdi bao 16n ¢ phia
dudi

- Cac phoi bao nhé phén cat nhanh hon cac phoi bao 16n, lan ra 1am thanh mot 16p
bao 1dy khéi phoi bao 16n. Lép ndy sau ndy tao thanh 14 nudi cta thai, con khéi phoi bao
16m tao thanh mam thai

- O cuc thue vat gitra cac phoi bao 16n va 14 nu6i xuét hién mot xoang lon dan tuong
duong vdi xoang vi.

- Phia dudi khéi phoi bao 16n va mot té bao duogc tach ra, phat trién nhanh, 16t kin
mat dudi khdi phoi bao 16n, 16t mit trong 14 nudi tao thanh ndi bi (14 phoi trong) trong co
t0i noé@n hoang.

- O phia trén khéi phoi 16n bé ra tao thanh 14 phoi ngoai. Pén giai doan nay, phoi
gdm c6 14 phoi ngoai va 14 phéi trong. Sau d6 xut hién mot xoang giita 14 phdi ngoai va 14
nudi goi 1a xoang Hi.

- L4 phdi giira hinh thanh bang cach di bao vao giira 14 phoi ngoai va la phdi trong.

- Khi 14 nudi phét trién thanh nhau thai thi tac dung cua tii niéu nang va tai nodn
hoang giam di nhiéu.

- Su trao doi chat gilta co thé me va thai nhi duoc tién hanh qua nhau thai .

Hinh 8.3. So' d6 su phdn cat va phat trién phéi nguoi ¢ giai doan dau

A. Lan phan cit tha nhat; B. Lan phan cit thir 2; C. Lan phan cat thir 3;
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D. Phéi dau (nhin bén ngoai); E. Phoi dau cit doc;

G,H,L Hinh thanh mam thai

1. Tiéu phoi bao; 2. Pai phoi bao; 3. Mam thai; 4. La nudi;

5. Mam 14 phéi trong; 6. L4 phdi trong; 7. Tui nodn hoang;

8. La phoi ngoai; 9. Mang 6i; 10.Xoang 6i; 11. Xoang ngoai phoi.
Twong lai cua cac la phoi

Sau giai doan hinh thanh mam co quan, 3 14 phoi sé tiép tuc phat trién, phan hoa
thanh c4c bo phan cua co thé:

Tw ld phoi ngoai:

Tao thanh thugng bi, toc, méng chan, mong tay, myén mo hoi, hé than kinh, té bao
thu nhan kich thich ctia cac giac quan, nhan mét, cic niém mac miéng, miii, hdu moén, mem
ring, tuyén tién yén.

Tw ld phoi giita:

Tao thanh hé théng cac co (co tron, co van, co tim), td chire lién két, Xuong, sun,
ring, mau, mang treo rudt, mang bung, mang phdi, co quan niéu sinh duc, co quan tuan
hoan, tim, mach mau.

Tuw la phoi trong:

Tao niém mac thuc quan rudt, manh trang, tuyén nudc bot, gan, tuy, co quan hé hip
(niém mac khi quan va phdi), tuyén giap trang, phé giap trang, tuyén e, niém mac, bang
quan.
2.3.4.4. Sy phan cit va phat trién cta trimg trung hoang

Nhan phan chia lién tiép ¢ trung tam, té bao chat ¢ trung tdm ciing phan chia theo.

M&i nhén khi di chuyén ra ving ngoai vi s& mang theo mét it té bao chit tao cac té
bao. Cac t& bao méi nay di chuyén ra thanh mot 16p phoi bao 16t toan b bé mit trimg tao
thanh Ia phoi ngoai.

Mot sb té bao cua 14 phoi ngoai di chuyén vao phia trong, tao nén 14 phéi trong va 14 phoi
gitlra.

2.4. Giai doan sinh truong
2.4.1. Dinh nghia

Giai doan sinh trudng con c6 nhiéu tén khac nhau nhu giai doan ké phoi, giai doan
sau phoi, giai doan hau phoi.

Giai doan sinh truong 1a giai doan au tring hodc con non da tach roi khéi nodn hoang
cua triang hodc tach khéi co thé me. Dya vao su tu hoat dong cua ban than dé lién tuc sinh
truong, phat trién, dé tang tién vé khdi luong, kich thudc chuan bi co sé vat chat cho giai
doan thanh nién tiép do.

2.4.2. Déc diém

- Trong giai doan nay, au tring hodc con non tu hoat dong séng dé tang tién vé khoi
luong, kich thudc véi tbc d6 rat manh ma.

- Pong hoa manh hon di hoa.

- Su phat trién co thé chua can ddi, chua hai hoa giita cac co quan, mot sd co quan
con chua hoan chinh, ¢6 co quan c6 thé mét di, thay thé bang co quan mdi trong giai doan
trudng thanh
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- Co quan sinh duc chua phat trién hodc hoat dong chua co6 hi¢u qua.
- Kha niang thich nghi va chong d& voi ngoai canh con yéu.
2.4.3. Phan loai
* Tuy theo dic diém sinh trudng sinh vat dugc chia 1am hai nhém:

- Nhom sinh truéng c6 gioi han:

Su 16n 1én cua co thé sinh vat thudc nhém nay chi sdy ra trong mot sb giai doan xac
dinh cua cudc séng. Cac ting tién vé khdi luong va kich thude thuong két thac khi hét thoi
ky sinh trudng. N6 chi dat td1 mot gio1 han dac trung cta loai va dung lai. Thugc nhom nay
cé cac loai chim, dong vat c6 vu, nguoi...

- Nhom sinh truéng khong c6 gidi han:

Sur 16m 1én ctia co thé sinh vat thuc nhom nay dién ra trong sudt thoi gian séng cua
c4 thé. Thudc nhom nay c6 mot sb loai c4, bo sat...

* Tuy theo su bién thai trong giai doan hau phéi sinh vat duoc chia thanh hai nhom:

- Nhom phat trién tryc tiép (nhom khong c6 bién théi):

La nhém dong vat ma trong giai doan sinh trudng c6 sy thay ddi hinh dang dai cuong,
khong mét di cac co quan cii va xuat hién hay thay thé bing cac co quan méi. Hinh thirc
phat trién kiéu nay c6 ¢ cac da sb cac loai dong vat c6 xuong sdng bac cao nhu cac loai
chim, cac loai dong vat c6 vu.

- Nhom phat trién gian tiép (nhom phat trién bién thai):

La nhom dong vat ma trong giai doan sinh truéng du tring hodc con non phai trai
qua mdt hodc nhiéu 1an bién ddi hinh thai bén ngoai va cau trac bén trong rdi méi phat trién
thanh sinh vat truéng thanh

Mot s6 co quan dugc tao thanh ¢ giai doan phdi thai chi dugc duy tri ¢ giai doan dau
hau phéi, sau d6 dugc thay thé bing cic co quan méi. Kiéu phat trién nhu vdy goi 1a phat
trién hau phéi c6 bién thai.

Kiéu phat trién c6 bién thai thudng gip & cac loai ludng cu, tiép tuc & mot sb giun
tron va giun det. Vi du 4u tring cua éch 1a nong noc, au trung ciia mudi 13 bo gay c6 hinh
dang rat khac con vat truéng thanh

* Dua trén kha nang hoat dong cua Au trung hodc con non sinh vat dugc chia lam hai
dang.

- Dang con khoé 1a dang au trung hodc con non da ¢ thé hoat dong doc lap ngay sau
khi tach khoi nodn hoang cua qua trimg hay tach khoi co thé me. Vi du nhu bé nghé, ga
con...

- Dang con non yéu 1a dang au tring hodc con non khi tach khoi vo tring hay khoi
co thé me chua thé hoat dong doc 1ap duoc ngay, can bd me cham séc mot thoi gian.

Vi du: bd cau non, chudt nhét con, tré so sinh...

2.5. Giai doan trudéng thanh
2.5.1. Pinh nghia
Giai doan trudong thanh 1a giai doan ma sinh vat bat dau c6 kha nang hoat dong sinh
duc ¢6 hiéu qua dé tao ra ca thé méi duy tri sy ton tai cta loai.
2.5.2. Ddc diém
- Sy phét trién clia co thé nhay vot vé chat
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- C4u tric moi co quan trong co thé déu hoan chinh va thuc hién chuc nang sinh ly,
sinh hod mot cach thuan thuc va phéi hop hai hoa, can ddi

- Qua trinh ddng hod va di hoa dién ra manh mé, cin ddi

- Kha ning thich nghi va chdng d& vdi ngoai canh cao

- Hoat dong sinh duc tich cuc va c6 hi€u qua. Thoi gian hoat dong sinh duc dai ngén
tuy loai, sau d6 giam dan va ngimg han

- C6 loai sinh vat nho thoi gian trudng thanh hang vai truc ndm, c6 loai chi hoat dong
sinh duc mot 1an réi chét, c6 loai chi kéo dai vai gio.

2.5.3. Phan loai

* Dua trén cach thu tinh, sinh vat dwoc chia thanh cac nhom

- Nhom dong vat ty thu tinh:

La cac loai dong vat ludng tinh, co quan sinh duc duc va céi cung nam trén mot co thé,
tu thu tinh duge. Vi du mdt sd dong vat thudc nganh giun dep, giun dot...

- Nhom dong vat thu tinh chéo:

GOm mdt s6 dong vat ludng tinh bac thép nhu sén 14 va toan bd cac dong vat bac cao
don tinh c¢6 co quan sinh duc duc va cai nam trén cc co thé riéng biét. Su thuy tinh xay ra
gitta hai ca thé duc va cai. Pay 1a hinh thirc tién hoa cao cua sinh vat.

- Nhom dong vat thu tinh ngoai:

Sur thu tinh cua trimg va tinh trung dién ra ngoai co thé me, trong méi trudng nudc.
Thudc nhém nay gém nhiéu loai dong vat sdng trong méi trudng nude nhu ca, ludng cu...

- Nhom dong vat thu tinh trong:

Su thu tinh xdy ra trong co thé con cai. Con duc cd co quan giao cAu dé dua tinh
tring vao co thé con cai. Pay 1a hinh thirc tién hoa cao dam bao hiéu qua thu tinh cao.
Thudc nhém ndy c6 nhiéu loai dong vat co vi, con trung, chim...

* Dira vao phuong thirc bao vé con non, ngudi ta xép dong vat thanh hai nhom:

- Nhom dong vat dé trang:

Tring dé ra ngoai co thé me, trimg phat trién dé trd thanh con non nhd nodn hoang
cta trimg. Nhiu dong vat séng & nude, da sb cac loai con trung, mot sd 10p trong nganh
dong vat co xuong song (c4, ludng thé, chim...) thudc nhém nay

- Nhom dong vat dé con:

Phoi 1am t6 trong tir cung me, dugc me cung cap chat dinh dudng cho dén khi hinh
thanh con non thi dugc dé ra ngoai moi truong. Céc loai dong vat c6 vu, loai ngudi thudc
nhém nay.

- Ngoai hai nhém trén con cdé mot s6 loai vira d¢ trung vira dé con nhu ca map, mot
s6 than 1an, mot s6 con trung va ran. Tring cia ching chita diy noan hoang, sau khi thu
tinh tring luu lai trong 6ng sinh duc ctia con céi, ¢6 khi tdi tan lic tring sip nd thanh con.
Tuy vy, su phat trién phdi khong c6 lién hé chit ché voi thanh ong dan tring va ciing
khong st dung chat dinh dudng tir mau me.

2.6. Giai dogn gia lao
2.6.1. Binh nghia
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Giai doan gia 130 13 giai doan bao gdm céc bién ddi sau xa dan t6i 1am giam thap han
kha nang hoat dong moi mat cua co thé trudng thanh, thuong dugc goi 1a sy gia hodc su
l&0 hoa.

2.6.2. Ddc diém

- C6 su thoai hod clia cac co quan vé cau tric va chic ning

- Giam sat qu4 trinh trao d6i chat

- Qué trinh dj hoa manh hon qua trinh dong hoa

- Trong co thé timg co quan, hé co quan khac c6 thoi diém bat dau gia hoa khac
nhau. Vi du nhu: xung dong than kinh & ngudi 75 tudi truyén di chdm 10%, cung cip mau
cho nao giam 20%, con tdc d6 loc cia cau than lai giam di 44%

Do sy gia hoéa khac nhau vé thoi diém va tée d6, nén su hoat dong déng déu va hai
hoa ctia co thé bi thuong tén. Sy hoat dong cta co quan nay khong dap tmg doi hoi cua cac
co quan khac dan dén cac loai bénh gia va khac nhau.

- Co thé sinh vat tré nén kém hoat dong vé moi mat, kha ning thich nghi va chong
dd véi ngoai canh giam sut.

- Su mat dong bd can dbi giita cac co quan tao nén trang thai khing hoang 13o hoa,
sau mot thoi gian khung hoang 130 hoa ngan hodc dai tuy loai va tuy tinh trang cua ting ca
thé s& dan toi mot trong hai kha ning sau:

+ Néu s gia hod tir tlr, cac co quan gia trude van dap tmg dugce nhu cau tdi thiéu cia
co quan khac. Cac co quan chua gia khong con diéu kién t6i wu s& giam sat hoat dong. Qua
trinh gia kéo dai cho dén khi toan bd cac co quan trong trang thai can bang mdi, trang thai
(cAn bang dai ndo). O trang thai ndy moi co quan hoat dong twong d6i hai hoa va can bang
nhung & mirc thip hon so vé6i giai doan trudng thanh.

+ Néu sy gia hoa cua co quan nao d6 trong co thé qua nhanh, qua ac liét khong dap
tmg duoc doi hoi tdi thiéu cia cac co quan khac, hodc ngimg hoat dong thi su séng cua ca
thé chyén sang giai doan tir vong.

2.7. Giai doan tir vong

Khi mdt co quan hodc mdt s co quan quan trong cua co thé khong dap tmg nhu cau
co ban cia cic co quan khéc, tinh chét (tong thé hai hoa va phdi hop chit chd) cua co thé
bi pha vo.

Su ngimg hoat dong cuia co quan, bd phan 4y s& kéo theo su ngimg hoat dong cia
cac co quan khac trong co thé din tdi cai chét ciia ca thé. Do 1a su chét ty nhién, chét gia.

Nhu vay, qua trinh phat trién ca thé cuia mdi sinh vat dién ra dudi sy hoat dong va
kiém soat chat ché cua bd gen, su phat trién theo cac giai doan da dugc chuong trinh hoa
trong bd gen va dugc thyuc hién dan trong subt doi séng ca the.

Tuy nhién, su phat trién ca thé khong chi tuan theo truong trinh bd may di truyén da
dinh ma con chiu su chi phéi ciia cic nhan t6 ngoai canh vo sinh va hitu sinh. Hé gen va
mdi truong tuong tac dé quyét dinh kiéu hinh ciia cé thé.

3. Cac nhin t6 quyét dinh hodc dnh hwéng doi véi s phat trién ciia ca thé

Hop tir sau khi duoc hinh thanh, du phat trién ¢ ngoai méi truong hay trong co thé
me thi co thé b me khong truc tiép chi dao nhao nin nén co thé méi ma chinh hop tr tu
diéu khién, tu diéu chinh sy phat trién dé tao thanh co thé mai.
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Vay dong luc nao thiic day hop tir phét trién? Ban chat va cac co ché cua su ty didu
khién va diéu chinh phét trién phoi dé biét hoda mot cach chinh xac theo cac phuong thirc
xé4c dinh khac nhau & cac thoi diém xéac dinh tuong tng 1 gi.

Bang cach nao ma tir mot té bao (hop tir) phan chia thanh 10 té bao & co thé trudng
thanh gdm hang loat té bao khac nhau rat da dang ca vé cau tric va chiic nang...

Tai sao mot men nao do chi duge xuét hién trong mot giai doan nhét dinh nao d6 roi
lai dugc thay thé béng loai men khac...

Nho thanh tuyu cta sinh hoc hién dai, di truyén va phoi sinh hoc thyc nghiém, ngudi
ta da xac dinh dugc mot sd nhan tb tac dong 1én sy phat trién c4 thé. Tuy nhién con nhiéu
cau hoi con dang duoc tiép tuc nghién ciru.

Cac nhan t6 d6 1a:

- Chuong trinh thong tin di truyén

- Céc nhan t6 tir ngudn me

- Cac nhan t6 tir mdi trudng xung quanh.

3.1. Chwong trinh théng tin di truyén

Co s vat chat mang thong tin di truyén 1a ADN, cha yéu nam trong nhan té bao trong
b nhiém sic thé. BO nhiém sic thé 1a don boi trong nhan cua tring va cua tinh trung, la
ludng boi trong nhan cua hop tu.
3.1.1. Bé gen don béi 6 trieng dd chira dii cdc théng tin di truyén quyét dinh cho s phdt
trién mét co thé hoan chinh.

Thuc nghiém kich thich trimg éch chua thu tinh bang cham kim, kich thuéc tring
cau gai chwa thu tinh bang cach lic hodc thay ddi ndng d6 mudi da lam cho cic trimg chua
thu tinh nay phat trién thanh co thé éch va ciu gai hoan chinh.

Trong thién nhién, cac hién tugng don tinh sinh nam & ong, don tinh sinh nir & con
trung, tho céi...ciing chimg t6 bd gen don bodi cua trimg phat trién thanh co thé hoan chinh
13 hién tuong tw nhién, khong hiém trong thién nhién.

Tring chi yéu cAu mot su kich thich du murc dé co thé hoat hoa, thoat khoi nan dinh
tré 1a budc vao phan chia va phat trién
3.1.2. Bé mdy di truyén ciia nhdn hop tir luéng béi la can thiét va quan trong cho si phdn
chia va phat trién phéi:

Téc nhan kich thich trimg phat trién ¢6 thé 1a tac nhan tu nhién. Vi du nhu & ong va
con trung 14 su dé ngoai co thé.

Song tac nhan kich thich pho bién 1a tinh tring cung loai qua hién twong thu tinh.

Su thu tinh két hop hai bd nhan don boi thanh bd nhan ludng bdi cuia hop tur 1a su
phat trién tién hoa cao.

Su hoat dong dong thoi, twong tac nhau cia cac ciap gen twong dong lam co thé co
suc séng manh, két hop cac tinh vu viét cua bd va me.

Su di hop vé nhiéu cap gen tao kha nang da dang vé kiéu hinh do céc bién dj to hop,
cung cp nguyén liéu tao diéu kién tét cho chon loc ty nhién, thic day su tién hoa ctia loai.

Speman 1am thuc nghiém that té bao hop tir ciia ludng thé thanh hai phan ma nhan
chi nam & mot trong hai phan d6. Phan chira nhan phat trién thanh phoi con phan khong
chira nhan khoéng phan chia. Pén tan 1an phan bao th 5 thi mot trong s6 nhan ctia phan nay
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chui qua ciu bao tuong sang phan bén kia va 1ap tic phan d6 budc vao phan chia va két
qua cling tao thanh mdt phoi bao kich thudc nho hon . Thuc nghiém nay ching t6 nhan hop
tir can thiét cho sy phén chia va phat trién phoi binh thuong

Néu dung thi thuat tia X dé huy nhan cta ching va tinh tring sau khi noan da thu
tinh thi nodn da thu tinh da hoat hod va khong c6 nhan chi phan cach dugc téi giai doan
phéi nang 1 cing. Pidu nay chimg t6 cac san pham thong tin di truyén dugc chuin bi sin
tir tring me chi du dé phat trién toi giai doan phoi nang,

Nhan chtra cac thong tin di truyén chinh 13 yéu t6 cho cac budc phét trién biét hoa
ctia phdi tao thanh co thé hoan chinh.

3.1.3. Trong qud trinh phdt trién phéi nhdn dan dan chuyén hod tinh chat tir trang thdi da
tiém ndng tré thanh trang thdi tiém néng bi han ché trong pham vi hep

Tir hop tir phan cach tao thanh phdi ddu, roi phdi nang, cac té bao con twong ddi dong
nhat vé hinh thai va chua biét hoa vé chirc niang. Té bao va nhéan ¢ trang thai da tiém ning

Lay nhan ctia mot té bao phdi nang thé chd cho nhan cia hop tir thi hop tir vin phat
trién binh thuong tao thanh co thé hoan chinh.

O céc giai doan mudn hon, tr phoéi vi tro di té bao da bat dau biét hoa va nhan da
chuyén ho4 tinh chit, bd gen budc vao cac hoat dong chuyén hoa.

Néu 14y nhan ctia mét t& bao phoi vi thé chd cho nhan cta hop tir thi sy phat trién bat
binh thuong. Hop tir ndy chi phén cit téi giai doan phoi nang thi dimg lai.

Néu thé chd nhan cta hop tir bang nhan ctia mot té bao 14 phoi gitra thi phoi sé khong
phat trién vé mit than kinh va biéu bi khong day du.

Néu 14y nhan cua cac té bao & cac giai doan mudn hon vé sau nita thé chd cho nhan
cua hop tur thi hop tir s€ khong phan chia.

Nhu viy, qua cic giai doan phat trién nhin va bd may trong d6 da chuyén hoa tinh
chat. Sy chuyén hoa tinh chat nay chinh 14 su biét hoa vé chirc ning ciia bd may di truyén
ddng nhat.

3.1.4. Tac dong cua gen biét hod

T4t ca moi té bao soma cta co thé cung c6 lugng ADN nhu nhau, by nhiém sac thé
nhu nhau. Sy biét hoa thanh céac té bao khac nhau véi chirc nang khac nhau dugc thyuc hi¢n
do tac dong cua cac (gen bi¢t hod) khac nhau.

Chuong trinh thong tin di truyén khong phai 1a mot ké hoach nhu mot ban vé thiét
ké nha. D6 1a mot bo nhiéu con duong chi dao khac nhau dugc ghi trong cAu trac bo gen
va dugc nhan lén, thuc hién ¢ nhiing thoi diém thich ung chinh xac dudi tac dong cua cac
tin hiéu twong ddi chinh xac

Céc tin hi€u nay 1a loai chat cam ung dac biét da chuén bi trong qua trinh hinh thanh
giao tir trong bao twong cla trimg va sau nay 1a cac chat tiét tir cic nhoém té bao phoi, tir
mdi truong gian bao... (cam tng t6, héc mon)

Su kiém tra di truyén qua trinh ca thé phat sinh ¢ dong vat co vi, o ting giai doan
phat trién khac nhau, do hoat dong kiém soat cua cac gen dac trung khac nhau, dua trén co
SO su giai uc ché tr sy hoat hoa dic trung cua cac gen khac nhau

o) giai doan phan cach chi c6 mot nhom gen lién quan tdi sy phan chia té bao, mot
sO gen thiét yéu lién quan tdi sy tao ra Protein cia cic bao quan, cta ty lap thé, cia mang
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té bao... phuc vu cho sy phan bao 1a dugc hoat hoa nhd qua trinh thy tinh. Con h¢ gen lién
quan dén sy thuc hién chuc nang biét hoa khac nhau cua té bao thi van & trang thai bi kim
ham.

O giai doan phéi vi hoa, bén trong céc té bao da tiém ning va cac té bao dang phan
hoa cua phoi xay ra su hoat hod gen theo cac con duong khac nhau.

Su khac nhau nay do trong qué trinh phan bao timg té bao nhan ting phan cta bao
tuong khac nhau chia cac yéu t6 cam tmg co so khac nhau c6 sin trong trimg...Cac chit
cam tng co s& khac nhau nam trong céc té bao khac nhau s& tac dong hoat hoa gen, “mé”
cac gen dic trung khac nhau tong hop nén cac Protein khac nhau theo cac hudng riéng biét,
khién céc té bao phoi nang phan hoa thanh ba 14 phoi: La phoi ngoai, 14 phoi giira, 14 phoi
trong.

Sau khi phdi vi hoa cac té bao phdi vi tiép tuc phan hoa.

Mot s6 té bao & vi tri trong yéu tré thanh nhom té bao chi huy, khong nhiing c6 kha
nang tu biét hoa doc 14p ma con tiét ra cac chit cam tmg so cip tac dong 1én cac té bao 1an
can khién cac t& bao nay hoat hoa mot sé gen nao d6 phat trién biét hoa theo hudng xac
dinh.

Céc té bao bi chi huy thé hién tinh biét hoa 1é thudc, khong co chit cam ung tir vung
chi huy td1 thi khong biét hod duogc.

Dbi véi phoi vi ctia éch, ving trung tAm céc té bao c6 kha ning chi huy 14 ving moi
lung. Vung nay c6 kha nang chi dao cac té bao lan can phat trién tao thanh ving dau con
ving bung phoi vi éch 1a vang té bao biét hoa 16 thudc va chua c6 kha ning chi huy.

Lay manh mé tir ving méi lung cia phdi vi éch ghép vao ving cia mot phoi vi khac
thi manh ghép tiét ra cam tmg t6 so cip chi huy cac t& bao ving bung cta phdi vi nay
chuyén hoa phat trién thanh ving dau, tao thanh phéi éch co hai dau.

Nguoc lai ldy mot manh ¢ ving bung ghép vao viung moi lung thi cac té bao manh
ghép thudc ving bung khong chi huy duoc cac té bao ving méi lung & xung quanh phat
trién dé chuyén hoa tré thanh ving bung ma nguoc lai n6 chiu 4nh huéng ciia ving moi
lung va chuyén huéng phat trién thanh cac té bao ving dau.

Sau khi dugc biét hoa nho tac dong cua chit cam ung so cap, ban than cac té bao
dugc biét hoa lai tro thanh cac “phé chi huy”; cac san phim do gen biét hoa téng hop 1én
lai dong vai trd cac chat cam tmg thir cdp, tac dong 1én cac gen khac cua cac té bao 1an can
xa hon dé biét hoa tiép tyc. Ct nhu vay day truyén phan mg hoat hoa cac gen, biét hoa té
bao tiép dién lién tuc.

Céc tac dong twong hd clia cac san pham gen trong té bao va cac nhan t ngoai bao
tir ving té bao khac lan t6i (tic dong twong hd giita cac nhom té bao khac nhau) s& dong
vai tro 1a chét e ché hodc chit cam tmg ddi voi mot hodc nhiéu gen.

Mot san pham cta gen ndy c6 kha niang trc ché hodc cam ing mot hodc nhiéu gen
khac, khién su téng hop Protein cia cac té bao dién bién dic trung khac nhau.

Su sai khac vé thanh phén hod hoc té bao dan t&i su biét hoa vé chirc nang va hinh
thai cua té bao mdt cach siu séc, tao thanh cac mé khac nhau, cic co quan khac nhau cua
co thé hoan chinh.
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MJbi mét giai doan ciia qua trinh phat trién c4 thé phu thudc vao cac tac dong twong
hd cua nhiéu san phdm gen va yéu ciu mot sy chinh xac cin bang s6 lugng cia giai doan
trudc nd va giai doan ké sau né.

Su biéu hién cua nhiéu gen dugc kiém soat di truyén & muc do sau phién ma va kiéu
gen ctia mot co thé dang phat trién 1a “kiéu gen tan thanh”, do cac tac dong twong hd ndi
bao va vé1 moi trudong ngoai bao.

O céc giai doan mudn thi co ché cam Gng giam dan va duogc thay thé bang co ché
diéu tiét than kinh va ni tiét.

S diéu chinh chirc ning gen trong qué trinh phat trién phoi dong vét co xuong sdng
noi riéng va cia Eukaryota néi chung 1a cac co ché dic trung bao gdm viée “md” hodc
“d6ng” nhiéu gen dong thoi va hidu qua cua diéu chinh thuong theo kiéu khong dao nguoc.

Ngoai bo gen chung con ton tai nhiéu “bd phu” c6 chirc ning dic trung & cac té bao
d3 phan hod khac nhau. D6 1a cac 16p Protein co sé loai Histon 1am chure ning diéu chinh.
3.1.5. Tinh vitng chdc twong doi vé chirc ning ciia chwong trinh théng tin di truyén.

O céc thé hoan chinh truong thanh, trong tuyét dai da s6 cac mo, cac co quan, mdi té
bao co thé déu mang bd nhiém sic thé ludng boi gidng nhau va dic trung cho loai. Nhung
tuy theo chtrc ning ma & timg mo hodc co quan khac nhau trong té bao chi c6 mot sb gen
hoat d6ng 1am khudn mau thong tin. Cho viéc tong hop cac chudi Polysaccharid tao ra cac
Protein dac trung cho cho churc phan bi¢t hoda ma té bao dam nhan va cho su phan bao.

Pa s6 cac gen khac & trang thai “déng” khong hoat dong xuyén sudt nhiéu chu ky
phan bao trong sudt doi séng ca thé. Tuy vy bd gen cia cac té bao di biét hoa van duy tri
su virng chic twong dbi vé chic ning ctia bd may thong tin di truyén toan dién nhu bd gen
khoi du cua hop tir.

Tuy da s6 gen & trang thai bi trc ché, kim hdm thudng xuyén song chirc ning cua cac
gen d6 van dugc duy tri, néu duoc giai kim him cac gen d6 van dam bao chirc ning hoat
dong nguyén ven (diéu nay duoc chimg t6 13 trong thuc nghiém trong céac loai coc chau phi
Senopus: ngudi ta 1ay nhan cia té bao da biét hod tir co thé coc trudng thanh thé chd cho
nhan cua té bao hop tir thi hop tir voi nhan té bao trudng thanh van phén chia phat trién
binh thuong tao thanh co thé méi khoe manh, hiru thy. Didu nay chimg t6 nhan té bao
truéng thanh van day du kha ning hoat dong thong tin di truyén cho su phat trién mot co
thé toan ven)

3.2. Cdc nhén t6 tir nguon me

Ngoai luong chat thong tin di truyén cua co thé me chita trong bo nhan don bdi cua
trimg twong duong véi lugng vat chat thong tin di truyén cua co thé bd chira trong nhan
don boi cua tinh tring twong tac v4i nhau quyét dinh cac dic diém kiéu hinh cua co thé
moi, trong bao tuong cta trimg con cd chita cac nhan té tir ngudi me c6 tac dong 1én su
phat trién cua phoi va tham chi tdc dong 1én ca mdt vai dac diém & co thé truong thanh. Bo
1a cam tng t6 co so do co thé me tong hop trir san trong bao twong cua trimg, 1a cac ARN
thong tin, ARN ribosom, ADN ty thé, cac ADN ty do trong bao tuong.
3.2.1. Cdc cdm vmg t6 co so

La cac chat té bao duoc tong hop trong qua trinh hinh thanh trimg, thuong phan bd &
16p v6 ciia trimg. Su phan bé 1a khac nhau trén cac ving khac nhau trén bé mit tring.
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Céc chat nay dong vai trd cac cam tmg td co s, hoat hoa cic gen khac nhau dé cac té
bao phdi biét hod thanh cac 14 phoi khac nhau, cac mam co quan khac nhau.

O loai trimg diéu hoa (nhu trimg éch, c4 ludng tiém, cau gai...) cic té bao chat phan bd
mot cach khac nhau theo tryc cua trirmg tir cyc sinh vat dén cuc dinh dudng.

Dung thi thuét tach cac té bao hop tir cia cac loai ndy ¢ giai doan hai phdi bao theo
duong truc cua trimg, mdi phoi bao s& phat trién thanh mot co thé hoan chinh tuy kich thuée
nho. S& di nhu vy vi do d6i xtmg nén cac chit cam tmg t6 co s¢ van c6 mit ddy du ¢ ca
hai phoi bao, tuy lugng it hon.

O loai tring kham (nhu trimg ctia mot s6 nhuyén thé) cac chit t& bao nay phan bd khac
nhau trén moi vung khac nhau cta bao twong s& cam tmg hoat hod gen cho su phat trién
cac mam co quan khac nhau, néu tach roi hai phoi bao thi ca hai phan phat trién khong hoan
chinh vi phan nay thiéu mot s6 yéu t6 tao mam co quan nam trong phan kia va ngwoc lai.
3.2.2. Céc san pham gen tir nguon me.

Céc ARN théng tin co doi séng dai, cac ribosom, ti thé duoc tong hop véi trit luong
rat 1on trong khi hinh thanh trimg ¢ trang thai bat hoat khi tring duoc thu tinh, dugc hoat
ho4. ARN thong tin ctia me duoc dung lam khudn mau sinh tong hop Protein.

O céc giai doan phat trién sdm cua phdi, cac thong tin di truyén nay co thé khong
dong hop va cé thé troi so véi gen cua hop tir tao nén hiéu qua kiéu hinh gidng me, trong
giai doan phat trién s6m cua phoi, doi khi kéo dai sudt doi sdng cé thé.

Bang cac phuong phap dién di, phan tach gen, protein, nguoi ta thdy ARN thong tin
cua hop tor & cudi giai doan phdi nang hoac tham tri ¢ giai doan phoi vi méi bt dau duoc
téng hop va hoat dong sinh tong hop protein.

Trong thién nhién ciing c6 nhing thi du chtirng minh cho diéu nay: Néu lai ngya cai
v6i lira duc s& dé ra con La mang mot phan tinh chét ngua, song néu lai ltra cai v6i ngua
duc s& dé ra con Booc - d6 mang nhiéu tinh chét giéng lira me cht khong gidng con La.

O ngudi cling c6 mot sd nghién ctru cho thiy con gidng me hon giéng bd vé mot sd
dic diém trong cAu tao. Vi du mot sd nép van da ban tay.

3.3. Cdc nhén t6 tir méi truwong xung quanh.
3.3.1. Ngoai canh.

Qua trinh phat trién phdi va co thé chi tién trién binh thudng trong nhimng diéu kién
nhat dinh. Nhiét do va nong do oxy dong vai trd quan trong trong phat trién. Tring ga, chi
phat trién & 38°C. Tring giun chi phat trién trong mdi trudng pH acid, nong noc chi bién
thai thanh éch khi ¢6 du Thyroxin trong co thé.

Phoi cua dong vat cé va tuy dugc nudi trong co thé me, cac diéu kién tuong ddi 6n
dinh, song céac bién d6i sinh 1y ctia me, cac bién dong cia moi trudng déu co tac dong dén
phoi.

Su anh hudéng cia cac nhan t6 khac nhau sé tac dong khac nhau & céc giai doan phat
trién trong qua trinh phat trién ca thé. Giai doan phat trién phoi 12 giai doan céc té bao man
cam manh nhét véi cac nhan té cia moi trudng.

No6i chung sy vi pham dén nhitng doi héi thiét yéu cta phoi va co thé déu dan dén
cac roi loan trong qua trinh phat trién.
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Céc nhan td moi truong khac nhau nhu chiéu xa, tiép xtic v&i mot sd hoa chat doc,
mot s6 vi khuan, virus c6 hai co thé gay nén su phat trién khong binh thudng cta phdi, c6
thé sinh quai thai.

3.3.2. Co so sinh hoc cua sy phdt sinh quai thal.

Nhiing bét thudng trong qua trinh phat trién phdi c6 thé do nguyén nhan méi truong
hoic do di truyén, nhitng bat thudng ning vé hinh thai dan t6i viéc xuat hién cac quai thai.
V& co ché, cac tic nhan gy quai thai c6 thé gy ra cac tac dong:

- Réi loan céu trac cia vat lidu di truyén tir d6 din t6i su phat trién khong binh
thuong cua mot hodc mot sb co quan.

- Réi loan qua trinh phan bao dan t6i su phat trién qua mirc binh thudng hay nguoc
lai dan t6i su phat trién khong day du ctia mot hodc mot sd co quan

- Gay chét té bao co dinh huong (chét mot hodc mot sb loai té bao nhit dinh c6 nhay
cam v6i tic nhan gy quai thai, khong gy chét cac loai té bao khac) lam cho mot sb loai té
bao khong phat trién dan t&i sy phat trién khong ddy du hodc khong phat trién cia mot hodc
mot sb co quan.

4. Mot s6 thwe nghiém vé phdi
4.1. Sw chuyén nhdn va tao dong té bao diic hiéu.

Céc thuc nghiém nay thudng dugc tién hanh trén cac sinh vét c6 tring kich thude
lon.

Tach nhan mot sd phoi bao cua mat sb phoi dau c6 nhiing dac tinh da dugc chon
trude, nhan cia phoi nay duogc cdy vao cac trimg khac nhau (d3 tach nhan ra khoi trimg).
Nhan cta cac phdi bao tir sinh vat cho da chi phdi su phat trién trimg sinh vat nhan dé phat
trién dong té bao mang nhitng tinh chit do nhan chi phdi.

Véi tién bo cua di truyén hoc va sinh hoc gan day ngudi ta di thanh cong trong viée
chuyén nhan & nhitng dong vat c6 v, trimg c6 kich thude nho

Khéi dau 1a sy ra doi cta ctru Dolly nim 1996. Dolly 1a sy két hop cua nhan té bao
tuyén via ctia ctru FinnDorset c¢6 16ng mau tring da duoc nudi cay trong mdi truong nghéo
dinh dudng dé dimg lai & Go dua vao nodn chua thy tinh di rGt nhan cua ciru dau den
Blackface. Té bao lai nay duogc dit vao dng din trimg cta 1 ctru cai sau d6 duge sdng trong
tir cung ctiia mot ciru 16ng den. Két qua Dolly mau 16ng tring, c6 kiéu hinh hoan toan gidng
ctru Blackface da cho té bao chét trimg va ciing khong gidng v&i clru mang thai 1ong den.

Sau thanh tyu nay, mot s6 phong thi nghiém khéac ciing tao ra ctru, lon, bo bang k¥
thuat chuyén nhan
4.2. Sw chuyén gen

Véi nhiing thanh tyu k¥ thuat di truyén nguoi ta da chuyén gen cua sinh vat nay
sang sinh vat khac dé c6 nhing tinh chit mong mudn. Vi du gen chi phéi sy hinh thanh
hormon sinh trudng cta ngudi ghép vao ADN cua trimg chudt nhat sau khi thy tinh, tring
chudt nhét phat trién thanh mot chudt nhit ¢ kich thudc 16n nhu mot chudt céng.

Vi su phat trién di truyén phén tir nguoi ta hy vong nhiéu ¢ lidu phap diéu tri bang
ghép gen (genetherrapy). Tuy nhién & co thé da bao viéc dua gen vao tat ca cac té bao trong
co thé hinh thanh 1a rat kho khan, liéu phéap nay dugc thuc hién khi mam méng cta co thé
m&i chi 1a mot hodc mot vai té bao.
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C6 3 phuong phap chuyén gen co ban duoc dé cap.

- Pua doan ADN vao tién nhan cia tring

- Pua gen can chuyén vao trong phoi bao nhd retro virus. Hai bién phap nay dam
bao gen can co mit & tit ca cac té bao khi co thé hinh thanh.

- Pua gen can chuyén vao té bao ngudn ctia md can c6 gen. Vi du khi biét phoi thiéu
gen san xuat insulin vao cac té bao mam tuy. V4i phuong phap ndy gen can chuyén chi co
mit & céac té bao co quan can c6 sy hoat dong cua gen

V6i k¥ thuat chuyén gen, ngudi ta hy vong s& diéu tri tin gdc nhitng bénh di truyén
phan tir d6ng thdi con ¢ thé tao ra wu thé cho cac sinh vat trong viéc tap chung nhiéu gen
¢6 loi vao mét co thé.

4.3. Sinh vit trong ong nghi¢m va thu tinh trong éng nghiém

Sinh vt trong dng nghiém

Su san sudt thanh céng méi trudng nudi cdy té bao, moi trudng nudi cdy té bao md
da tao diéu kién cho nhing thuc nghiém phdi thai hoc trong 6ng nghiém.

Tu tring da duogc thy tinh trong co thé me, phoi dugc tach ra va nuoi in vitro trong
mdi truong thich hop dé phat trién thanh mét co thé hoan chinh.

Thu tinh trong 6ng nghiém.

Ngudi ta ciing di thanh cong trong viéc thu tinh trong 6ng nghiém

Hop tir duoc tao thanh s& phat trién phoi véi mot sd phoi bao sau d6 phédi dugc dua
vao tir cung cua sinh vat thich hop, phoi s& phat trién thanh ca thé hoan chinh.

O nguoi, ky thuat thu tinh trong dng nghiém (IVF: in vitro fertilization) duogc thuc
hién bang cach cho tinh tring di chon loc thu tinh véi trimg chin trong 6ng nghiém khi hop
tir phan thanh 4 hodc 8 phoi bao thi dugc dua lai bué)ng tor cung da duoc chuén bi. Phoi s&
phat trién trong tr cung nhu nhitng truong hop théng thuong
5. Su tai sinh.

Sur tai sinh 13 qua trinh phuc hoi va phat trién ctia nhitng phan cia té bao, ciia cac méd
hay cua cac co quan d3 bi mat hay bi ton thuong. Ngudi ta d3 phan ra: Téi tao sinh 1y, tai
tao tu bd va tao phodi dinh dudng.

5.1. Tdi tao sinh ly

T4i tao sinh 1y 1a phuc hoi dé bu lai nhitng té bao, nhitng mé bi gia khéng con hoat
dong, bi chét trong qua trinh hoat dong sinh 1y binh thuong.

Vi du: Su tai tao cta té bao sinh duc duc, ctr khoang 24 gio> mdi tinh hoan c6 khoang
350 x 106 té bao duoc tai tao méi. ude tinh trung binh mdi gidy c6 khoang 2.5 x 106 hong
cau dugc bd xung. Mau la t6 churc dang long nén hién tuong tai tao héng cau, bach cau la
hi€n tuong tai tao cua t6 chuc

Thuong bi da ciing khong dugc tai tao dé bo xung cho nhimg té bao ¢ mit da di bi
bong ra khoi co thé

5.2. Tdi tao khoi phuc

Tai tao khoi phuc 13 su phuc hoi nhitng mé hay co quan bi ton thuong. Mirc do co
thé 1a khoi phuc mot phan hoidc khoi phuc cac co quan hodc khoi phuc cé co thé.

- Trong khi nhiing thyc vat bac thép nhu than lan tao lai dugc dudi bi mat thi nhitng
dong vat bac cao nhu dong vat co via, ngudi kha nang khoi phuc rat yéu.
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- Chi c6 hién tugng tai tao lai mot phﬁn nhd cua co quan nhu hién tugng lién xuong
sau khi bi gdy hién tugng lién cac vét thuong 1a hién tuong tai tao khoi phuc cac co quan
bi t6n thuong.

Thuc chit cua hién tugng tai tao khoi phuyc la sy giam kim ham mot phén b gen bi
{rc ché

O nhitng noi bi ton thuong, té bao duoc hoat hod tré nén tiém ning hon, phan bao
tang 1én, khi dat du s6 té bao can thiét thi cac té bao da tiém ning lai bat dau qua trinh biét
hoa tuong ty nhu hinh thanh b phan 4y trong phat trién phdi dé tao thanh cac phan bj mat.

Trong qua trinh tai tao, than kinh dong vai tro to chirc

Kha ning tai tao ctia mdi sinh vat déu c6 nhung nguoi ta chua biét cac tic nhan nao
kich thich hoat hoa bd gen tré lai trang thai da tiém ning.

Day 1a van dé hip dan cua y hoc twong lai mé ra kha nang nghién ctru sy tai tao khoi
phuc céc phan cta co thé con ngudi néu bi mat can thay thé
5.3. Hié¢n twong tao phoi dinh duwong

Néu ching ta cit co thé ciia mot sd dong vat da bao (vi du thuy tuc, giun dat, dia...)
thanh nhiéu phan hodc tach cac té bao trong nhitng diéu kién thich hop mdi phan hodc mdi
té bao sinh dudng co thé tai tao nén mot co thé hoan chinh. Trong gi61 thyc vat hién tuong
nay ciing rat phd bién.

Thuc chat cua hién tuong tai tao phoi dinh dudng la su phuc hdi toan bd co thé bﬁng
cach hoat hoa lai toan b gen tur dau, tuong duong voi hoat tinh chirc nang ctia bo gen hop
tu.

6. Da phoi

O mot sb dong vat moét lua cé thé dé nhiéu con vi du nhu méo, lon. D6 1a do nhiéu
tring dong thoi cing rung va mdi trimg déu duoc thy tinh dé phat trién thanh phéi. Céc
phéi tir cac da phdi khac trimg nay s& tré thanh cac ca thé doc lap c6 tinh di truyén khac
nhau.

Nguoi thuong dé 1 con nhung cling co6 truong hop dé sinh 2, 3, 4, 5. Da thai tr mot
trimg rdi phan chia & giai doan dau cac té bao tach ra thanh 2, 3 hodc 4 khdi. Mbi khéi phat
trién thanh mot bao thai. Con sinh ra da thai theo co ché nay mang tinh chét di truyén giéng
nhau hoan toan.

Ciing c6 truong hop da thai do khac trimg, cing mot lac ¢6 2, 3, 4 trimg rung. Moi
tring dugc thu tinh véi mot tinh tring va phat trién doc 1ap, nhiing dira tré sinh ra khéc
nhau vé chat liéu di truyén twong ty nhu nhiing dua tré sinh khac thoi diém (ching ta s&
nghiém ctru tiép hién tugng sinh d6i ¢ hién tuwong di truyén y hoc).

LUOQNG GIA
1. Mo ta cdu tao cua tinh tring va cac loai trimg
2. Trinh bay dinh nghia, dic diém cac giai doan: phdi thai, sinh truong, trudng thanh, gia
lao va tir vong.
3. Trinh bay dic diém phan cat cta trimg dang hoang, trimg doan hoang va trimg vo hoang.
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