Phan nim. DI TRUYEN HQC
Chuwong V. DI TRUYEN HQC NGUOI
Bai 21. DI TRUYEN Y HQC

I. BENH DI TRUYEN PHAN TU

1. Bénh di truyén phan tir 13 nhitng bénh di truyén duoc nghién ctiru co ché gay
bénh ¢ mirc d6 phén tu. . i i )

2. Phan 16n cac bénh di truyén ki€u nay déu do cac dot bién gen gy nén.

3 - Bénh thiéu mau hdng cau hinh liém.
- Bénh mau khé dong.
- Bénh bach tang.
- Banh phenylketo niéu .....

I1. HOI CHUNG BENH LIEN QUAN PEN POT BIEN NHIEM SAC THE

. La nhitng bénh lién quan dén cac dot bién ciu tric hay sé luong NST thuong
lién quan dén rat nhiéu gen gay ra hang loat ton thuong & cac hé co quan ciia ngudi bénh nén
thuong dugc goi 1a hoi chirng bénh.

. Vi du: hoi chimg Down. Pay 1a hdi chirng bénh do c6 sy du thira mot NST )
21 trong té bao. Ngudi bénh c6 tdi 3 NST 21.

- Biéu hién: thép bé, ma phé, cd rut, khe mat xéch, ludi day va hay the ra, di tat tim

va 6ng tiéu hoa ... Khoang 50% bénh nhan chét trong 5 nam dau.
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III. BENH UNG THU

- Ung thu 1a mdt loai bénh dugc dac trung boi sy tang sinh khong kiém soat duoc cua
mot loai té bao co thé dan hinh thanh cac khéi u chén ép cac co quan trong co thé.

- Nguyén nhén va co ché giy ung thw do cac dot bién gen, dot bién NST. Khi con
ngudi tiép xuc voi cac tia phong xa, hoa chat gy dot bién, cac virut gay ung thu... thi cac té
bao co thé bi cac dot bién khac nhau. Khdi u thudng duge phat trién tir mot té bao bi dot bién
nhiéu 1an 1am cho té bao khéng con kha ning dap tmg lai cho ché diéu khién phan bao cta co
thé dan dén phan chia lién tuc.

- Gen tién ung thwr 13 cic gen quy dinh cac yéu t sinh trudng (cc protéin tham gia
diéu hoa qua trinh phan bao).

> Hoat dong cta nhitng gen nay binh thuong chiu sy diéu khién ciia co thé dé
chi tao ra mot lugng san pham vira di dap tng lai nhu cau phén chia té bao mot cach binh
thuong.

> Khi bi dot bién, gen tréd nén hoat dong manh hon va tao ra qué nhiéu san phém lam
tang toc d6 phan bao dan dén khéi u ting sinh qua mirc ma co thé khong kiém soat duoc.

> Dot bién 1am gen tién ung thu chuyén thanh gen ung thu thuong 1a dot bién troi.
Nhing gen ung thu loai nay thuong khong duoc di truyén vi ching xuat hién & cac té bao co
the.

- Gen irc ché khoi u 1am cho cac khdi u khong thé hinh thanh duoc.

> Néu bi dot bién lam cho gen mét kha niang kiém soat khdi u thi cac té bao ung thur
xuét hién tao nén cac khoi u.

> Loai dot bién nay thuong 1a dot bién lan.

> VD: mot s6 gen gdy bénh ung thu v & ngudi thudc loai nay.

IV. MOT VAI HUONG NGHIEN CUU UNG DUNG:

v/ Chan doén sém, dy bao bénh di truyén

v Piéu chinh trao d6i chit cua té bao bang cach sira chira cac sai s6t hu hong

v" Kim hdm VSV gay bénh & mirc phan tu

v' Ché pham dugc méi s& da dang, tdc dong chinh xac va it gay tac dung phu




10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

LUYEN TAP TRAC NGHIEM

Di truyén y hoc la mét bo phan cua:

A. Di truyén hoc dong vat C. Di truyén hoc thuc vat
B. Di truyén hoc vi sinh vat D. Di truyén hoc nguoi
Nhiém vu caa di truyén y hoc, ngoai trur:

A. Phét hién co ché gay bénh di truyén ~ C. Nghién ciru bo ndo

B. Dé xuat cac bién phéap phong ngira D. bé xuét cach chira tri
Céc cap do nghién ctru cac bénh di truyen ¢ nguoi la:

A. Bénhdi truyen phan tir va di truyen co thé

B. Bénh di truyén phan tir va di truyén lién quan dén dot bién NST

C. Bénh di truyén phan tir va di truyén lién quan dén dot bién gen

D. Bénh di truyén co thé va di truyén lién quan dén dot bién NST
Nhitng bénh di truyén duoc nghién ctru co ché gay bénh & mutc d6 phan tir goi la:
A. Bénh di truyén gen C. Bénh di truyén ADN
B. Bénh di truyén phan tur D. Bénh di truyén té bao
Mic d6 nang nhe cta bénh tuy thudc vao chirc nang cua:

A. Tung loai protein do gen dot bién quy dinh

B. Tung loai protein do gen binh thuong quy dinh

C. Tung loai protein khong do gen dot bién quy dinh

D. Tung loai axit amin do gen dot bién quy dinh

Bénh phenylketo niéu do dot bién & gen ma hoa enzyme xuc tac cho phan tng:
A. Chuyén hoa amilaza thanh phenylalanin

B. Chuyén hda tirozin thanh phenylalanin

C. Chuyén héa phenylalanin thanh tirozin

D. Chuyén héa metionin thanh phenylalanine

Trong co ché phét sinh bénh phenylketo niéu, axit amin nao sau day bi &t dong trong mau

gay anh huong dén co thé?

A. Amilaza B. Phenylalanin C. Tirozin D. Metionin
Chon phét biéu khong ding

A. Bénh phenylketo niéu 1a bénh gay réi loan chuyén héa cac chat trong co thé
B. Phenylalanin Ia dang axit amin thay thé duoc

C. Bénh c6 thé chita tri dugc néu dugc phat hién sém va tuan thu ché do an kiéng hop ly

D. Lam cho bénh nhan bi thiéu ning tri tué dan dén mét tri
O nguoi, dot bién mat doan NST 21 gay ra:

A. Bénh Down  B.Ungthumau C.Hichimg Tocno D. Hoéi ching Klaiphento

O nguoi, c6 3 NST 21 s& bi:

Bénh Down B. Ung thu mau C. Hoi ching Tocno  D. Hoi chimg Klaiphento

O ngudi, ¢6 cap NST gidi tinh XXY s& bi:

A. Hoichang 3X B.Chétthai  C. Hoi chung Tocno  D. Hoi chiing Klaiphento

O nguoi, ¢6 cap NST gidi tinh OX s& bi:

Hoi ching 3X B.Chétthai  C.Hoi ching Tocno  D. Hoi ching Klaiphento

O nguoi, c6 cap NST gidi tinh OY s& bi:

Hoi ching 3X B.Chétthai  C.Hoiching Tocno  D. Héi ching Klaiphento

O ngudi, c6 cap NST gigi tinh XXX s& bi:

Hoi ching 3X B.Chétthai  C.Hoichung Tocno  D. Héi ching Klaiphento

Biéu hién Cua nguoi bi h¢i ching Down nhu thé nao:

A. Co ngan, gay rong va det, khe mat xéch, ludi dai va day, ngon tay ngan, di tat tim va

6ng tiéu hoa, si dan, thuong vo sinh
N, buong trang va da con khong phat trién, kho co con

el

Nam, mil mau, chan tay dai, co quan sinh duc khong phét trién, si dan, v sinh
Bleu hién cta nguoi bi hoi chimg Tocno nhu thé nao:

Nit, lUn, ¢b ngén, co quan sinh duc khdng phét trién, tri tué cham phat trién, vo sinh
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Cb ngin, gay rong va det, khe mét xéch, ludi dai va day, ngon tay ngén, di tat tim va éng
tiéu hoa, si dan, thuong vo sinh

N, buong trang va da con khong phat trién, khé cé con

N, lun, c6 ngéan, co quan sinh duc khéng phét trién, tri tu¢ cham phat trién, vo sinh
Nam, mil mau, chén tay dai, co quan sinh duc khéng phat trién, si dan, vo sinh

. Biéu hién cta ngudi bi hoi chung Klaiphento nhu thé nao:

Cb ngan, gay rong va det, khe mét xéch, luai dai va day, ngén tay ngan, di tat tim va dng
tiéu hoa, si dan, thuong vo sinh

N, budng trimg va da con khdng phat trién, khé c6 con

Nit, IUn, ¢6 ngén, co quan sinh duc khéng phét trién, tri tué cham phat trién, vé sinh
Nam, mi mau, chan tay dai, co quan sinh duc khong phat trién, si dan, vo sinh

. Biéu hién ctia nguoi bi hoi chimg 3X nhur thé nao:

C6 ngan, gay rong va det, khe mat xéch, luai dai va day, ngon tay ngan, di tat tim va ong
tiéu hoa, si dan, thuong vo sinh

N, buong trang va da con khéng phét trién, kho c6 con

Nit, IUn, ¢6 ngén, co quan sinh duc khéng phat trién, tri tué cham phat trién, vo sinh
Nam, mi mau, chan tay dai, co quan sinh duc khong phat trién, si dan, vo sinh

. Mot nguoi mang bo NST c¢6 45NST trong d6 chi c6 1 NST gidi tinh X, nguoi nay la:

A. Nit mic hoi chirng Tocno C. Nir mac hoi ching Claiphento
B. Nam mac hoi ching Tocno D. Nam mac héi chirng Claiphento

. Mot bé gai trong té bao sinh dudng cta co thé ¢6 3 NST 23. Bé géi nay bi Hoi chimng gi?

Hoi ching 3X B.Chétthai  C.Hoiching Tocno  D. Héi ching Klaiphento

O nguoi, bénh bach ciu 4c tinh la do:

A. Lap doan C. Mét doan & cap NST 21 hoic 22

B. Dao doan D. Chuyén doan giita cap NST 21 va 22

Hoi ching nao sau day & nguoi 1a do dot bién cau tric NST?

Hoi chimg meo kéu B. Chétthai  C. Hoi ching Tocno  D. Héi ching Klaiphento

Ung thu la:

A. Mot bénh duogc dic trung boi sy ting sinh khong kiém soat caa mot sé loai gen dan
dén hinh thanh khéi u chén ép céc co quan trong co thé

B. Mot bénh duge dic trung boi sy ting sinh khong kiém soat cua mot s6 loai ADN dan
dén hinh thanh khéi u chén ép céc co quan trong co thé

C. Mot bénh duoc dic trung boi su ting sinh khong kiém soéat ctia mot sb loai NST dan
dén hinh thanh khéi u chén ép céc co quan trong co thé

D. Mot bénh duogc dic trung boi sy ting sinh khong kiém soat caa mot sé loai té bao dan
dén hinh thanh khéi u chén ép céc co quan trong co thé



