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Mục tiêu môn học
1. Nêu được vai trò của di truyền học với các môn học khác và với 

thực tiễn.

2. Trình bày được sự sinh sản của tế bào nhân sơ và tế bào nhân 

thật.

3. Phân biệt liên kết gen, hoán vị gen xây dựng bản đồ di truyền.

4 .Phân biệt các dạng đột biến cấu trúc nhiễm sắc thể.

5. Trình bày di truyền quần thể và di truyền tiến hóa



Nội dung

Chương I: Giới thiệu về di truyền học.

Chương II: Sự sinh sản của tế bào.

Chương III: Xây dựng bản đồ di truyền và bản đồ vật
lý.

Chương IV: Đột biến nhiễm sắc thể.

Chương V: Di truyền quần thể và di truyền tiến hóa.



HÌNH THỨC TÍNH ĐIỂM:

+ Điểm trong lớp: 2 điểm

+ Điểm bài tập về nhà: 1 điểm

+ Điểm giữa kỳ: 2 điểm

+ Điểm cuối kỳ: 5 điểm

HÌNH THỨC THI: TRẮC NGHIỆM



Cách chia nhóm:

Mỗi nhóm tối đa 4 thành viên, ghi tên thành viên vào trong giấy => 
nộp giáo viên => chia nhóm. Sinh viên ngồi và học tập theo nhóm

• Bài báo cáo mỗi buổi học: ghi đủ tên thành viên nhóm, có ký tên mỗi phần bài  đã tham gia viết 

• Tất cả thành viên trong nhóm đều phải tham gia giải bài tập.

Nội quy chung:

Sinh viên phải đi học đầy đủ các buổi học, đúng giờ.

Sinh viên vắng hai buổi (có điểm danh) => 3 điểm tại lớp và về nhà không được tính
điểm.

Mang tài liệu đầy đủ đến lớp học.



Chương 1: Giới thiệu về di truyền học.

I. TẦM QUAN TRỌNG CỦA DI TRUYỀN.



+ Đối với từng

cá thể: mỗi cá

thể có một bộ gen

đặc trưng => quy 

định kiểu hình

đặc trưng => tạo

ra những cá thể

mang những

khác biệt, cá tính, 

đặc trưng chỉ có

ở riêng mình.



+ Đối với xã hội:

Trong nông nghiệp: di 

truyền giúp con người chọn, tạo

hàng ngàn giống vật nuôi cây 

trồng mang đặc tính có lợi giải

quyết nhu cầu sống của toàn xã

hội.

Trong ngành dược liệu: Di truyền hiện đại

giúp con người sản xuất một lượng lớn hợp

chất bậc hai chữa bệnh cho con người, 

đồng thời tạo những vi khuẩn mang gen

mới làm sạch môi trường, cải thiện cuộc

sống của con người.



Trong y học: nghiên cứu

di truyền => tìm nguyên 

nhân, cơ chế gây bệnh di 

truyền => đề xuất phương 

pháp chẩn đoán, chữa

bệnh di truyền => bảo vệ

sức khỏe toàn xã hội.



+ Đối với nghiên cứu sinh học:

+ Di truyền cung cấp nguyên tắc thống nhất
trong sinh học.

+ Cơ sở khoa học giải thích cho các môn học
khác trong sinh học: sinh học phát triển, phân loại
học, phát sinh hình thái, y học……



BÀI TẬP 1: 1. Liệt kê các đặc điểm chung của các sinh vật trên 

sinh giới? Kết luận gì từ các đặc điểm chung này? 

2. Tại sao sinh vật trên sinh giới mặc dù có chung nguồn gốc

nhưng rất đa dạng.



+ Vai trò của di truyền đối với đa dạng di truyền và tiến hóa của

sinh giới:

+Tất cả sinh vật có chung nguồn gốc tổ tiên => dùng chung hệ
thống di truyền, mã di truyền, quá trình biểu hiện thông tin di truyền

=>
+ Kết quả nghiên cứu sự di truyền của một loài sinh vật có

thể dùng để tìm hiểu hệ thống di truyền của loài sinh vật khác. 
+ Có thể chuyển gen khác loài và biểu hiện thành protein.

+ Vật liệu di truyền có thể biến đổi tạo sự đa dạng di truyền => 

các nhân tố tiến hóa tác động vào sự đa dạng di truyền đó => hình

thành những đặc điểm thích nghi khác nhau => tạo ra sự đa dạng

của sinh giới.



II. Phân loại di truyền học.

Kết luận: việc phân loại chỉ

mang tính tương đối, các lĩnh

vực thường chồng lấp lên 

nhau, một số trường hợp

người ta phân loại theo một

hệ thống khác ( di truyền ruồi, 

di truyền bắp… hoặc di truyền

tế bào, di truyền NST….)



1- Di truyền thế hệ.

1. Nghiên cứu NST,

2. sự sắp xếp gen trên 

NST

3. lập bản đồ gen

4. nghiên cứu các quy 

luật truyền gen từ thế

hệ này qua thế hệ khác.

2- Di truyền phân tử.

GEN 

3- Di truyền quần thể

1. Cấu trúc di truyền của

một nhóm cá thể, quần thể

2. Nhân tố tiến hóa => 

nghiên cứu tiến hóa. 



III. NHỮNG SINH VẬT MÔ HÌNH TRONG NGHIÊN CỨU DI TRUYỀN.

+Một số sinh vật mô hình như: 

CÂU 2: LIỆT KÊ 10  NHỮNG SINH VẬT MẪU TRONG NGHIÊN CỨU DI 
TRUYỀN MÀ EM BIẾT, TẠI SAO CHÚNG ĐƯỢC LỰA CHỌN LÀM ĐỐI TƯỢNG NGHIÊN 

CỨU.





CÂU 3: HÃY DỊCH THÔNG TIN TRONG  SLIDE VỀ ỨNG 

DỤNG CỦA 2 SINH VẬT MẪU.











Phân tích ví dụ: ứng dụng sinh vật mô 
hình để nghiên cứu alen người





• Mục tiêu: xác định gen quy định màu sắc da khác nhau ở người

• Đối tượng: cá zebra fish: động vật có xương, sinh sản nhiều
con, dễ nuôi, mang đột biến Golden ( đốm sắc tố melanosomes
ít, nhỏ, lượng melanin giảm). 

• Nghiên cứu: phân lập, tạo dòng gen=> lập trình tự gen Golden
ở cá => tìm thấy gen mã hóa cho protein tham gia thu calcium
vào thể melanosomes. 

• Dùng trình tự gen golden ở cá => tìm trên database ở người
=> tìm ra gen tương tự ở người SLC24A5, mã hóa protein có
chức năng tương tự.

• Phân tích quần thể người châu âu có tần số alen này cao, 
người châu á tần số alen này rất thấp chủ yếu mang những
alen khác. 





IV. Lịch sử nghiên cứu di truyền học.
1. Con người đã hiểu biết và sử dụng di truyền từ rất sớm.

1. Con người thuần hóa giống

vật nuôi và cây trồng cách đây 

10.000 – đến 12.000 năm. 

Những sinh vật được thuần hóa

đầu tiên: lúa mì, đậu, chó dê 

cừu.



IV. Lịch sử nghiên cứu di truyền học.
1. Con người đã hiểu biết và sử dụng di truyền từ rất

sớm.

10.000 – đến 12.000 năm.



• Cách đây 4000 năm: Dùng di truyền tạo các giống cọ khác nhau về
hình dạng quả, màu sắc, hương vị….

• Cách đây 2000 năm: hiểu biết về di truyền bệnh, theo kinh thánh đạo
Hindu cho rằng những tính trạng được di truyền từ cha, hai anh 
em sinh đôi khác nhau nguyên nhân từ mẹ.

• Cách đây 1000 năm: sách kinh thánh Tumaud có những hiểu biết
đáng kể về bệnh máu khó đông:

• Người mẹ - có con trai chết vì mất máu khi cắt bao quy đầu => những đứa con 
trai sau của bà, và những người cháu trai của chị bà không nên cắt bao quy 
đầu.

• Những hiểu biết này chính xác về sự di truyền của bệnh máu khó đông.

• Thuyết mầm của người Ai cập cổ đại.



• Cách đây 4000 năm: giống cọ khác
nhau

•Cách đây 2000 năm: hiểu biết về di 
truyền bệnh

•Cách đây 1000 năm: Tumaud: bệnh
máu khó đông

•Thuyết mầm của người Ai cập cổ đại.



Những mầm sinh nằm ở các 

cơ quan khác nhau của cơ 

thể => di chuyển đến cơ 

quan sinh sản => chuyển 

đến phôi tại thời điểm thụ 

thai => biểu hiện  đặc điểm 

của con. Mặc dù thuyết này 

sai nhưng vẫn được biết 

rộng rãi trong xã hội mãi đến 

năm 1800s.



Những mầm sinh 

=>cơ quan sinh 

sản => phôi => 

biểu hiện con. 



• Từ thuyết mầm các nhà khoa học đưa ra khái niệm
sự di truyền của những tính trạng học được.

• Những tính trạng mà con người có được do học tập và
rèn luyện trong suốt cuộc sống của mình => có thể di 
truyền xuống cho con cháu của họ.

• Những người La mã cổ đại: không biết nhiều về di 
truyền => bằng cách lai tạo thử nghiệm và đúng sai 
=> họ đã tạo được nhiều giống vật nuôi và cây 
trồng.

• Năm 1500s sự ra đời của kính hiển vi => 1665 
Robert Hooke phát hiện ra tế bào, từ đó đưa ra 
thuyết tiền định.



Thuyết mầm : sự di truyền của những tính
trạng học được.

• Tính trạng do học tập và rèn luyện => có thể di 
truyền con cháu.

•Những người La mã cổ đại: lai tạo thử nghiệm
và đúng sai =>nhiều giống vật nuôi và cây 
trồng.

•Năm 1500s sự ra đời của kính hiển vi => 1665 
Robert Hooke phát hiện ra tế bào => thuyết
tiền định.



Trong trứng và tinh trùng

tồn tại sẵn một cơ thể

nhỏ bé => trong quá trình

phát triển cơ thể này chỉ

cần lớn lên thành cơ thể

hoàn chỉnh. => tất cả các

tính trạng chỉ được di 

truyền từ 1 bên bố hoặc

mẹ.



•Thuyết hòa trộn: 
• Con là do sự hòa trộn các tính trạng từ bố mẹ, 
con sẽ biểu hiện tính trạng trung gian.

• Vật liệu di truyền hòa trộn vào nhau và không thể
tách ra được nữa => càng về sau các cá thể trong 
quần thể sẽ càng giống nhau.

• Một số tính trạng có thể đúng nhưng sai trong hầu
hết các trường hợp.



Bài tập: Quan sát hình vẽ, em có nhận xét gì về sự

di truyền của tính trạng màu hoa qua các thế hệ. 

Hậu quả của kiểu di truyền này? 5 phút



2. Sự ra đời của môn di truyền học.

-1676: Nehemiah Grew: thực vật sinh sản
hữu tính

-1833: Robert Brown mô tả nhân tế bào.

-1839: Matthias Jacob Schleiden, Theodor
Schwam thuyết tế bào

-.



Bài tập:

Vẽ sơ đồ mô tả mốc thời gian
quan trọng trong lịch sử phát triển của
ngành di truyền học (5 phút). Từ 1676
=>1910 (slide 61).=> 1993 (slide 90)



-1676: Nehemiah

Grew: thực vật sinh 

sản hữu tính



https://www.google.com/imgres?imgurl=https%3A%2F%2Fs3.amazonaws.com%2Fs3.timetoast.com%2Fpublic%2Fuploads%2Fphotos%2F8950461%2FBrown_Cell_Theory.jpg&imgrefurl=https%3A%2F%2Fwww.timetoast.com%2Ftimelines%2Fcontributions-to-the-cell-theory-13802d6d-a246-43e3-8f62-eaa15a5ec821&docid=nj3-9ZoYYPubKM&tbnid=m4HBglkuTiJMDM%3A&vet=10ahUKEwiIs8uIrsHkAhUNw4sBHRetBs4QMwhWKAgwCA..i&w=640&h=480&bih=587&biw=1239&q=1833%3A%20Robert%20Brown%20&ved=0ahUKEwiIs8uIrsHkAhUNw4sBHRetBs4QMwhWKAgwCA&iact=mrc&uact=8




1. Tất cả các sinh vật đều được cấu tạo từ tế bào.

2. Tế bào chỉ được sinh ra từ tế bào trước đó. 

3. Tế bào là đơn vị cấu trúc và chức năng của sự

sống

https://www.google.com/imgres?imgurl=https%3A%2F%2Fstudy.com%2Fcimages%2Fvideopreview%2Fvideopreview-full%2Fwhat-is-cell-theory-definition-timeline-and-parts-thumb_123765.jpg&imgrefurl=https%3A%2F%2Fstudy.com%2Facademy%2Flesson%2Fwhat-is-cell-theory-definition-timeline-parts.html&docid=ERldkChRXBc5zM&tbnid=sqRVPtzFj_m1pM%3A&vet=10ahUKEwiz49vTrMHkAhWayYsBHS_xDTsQMwh8KAUwBQ..i&w=715&h=402&bih=587&biw=1239&q=cell%20theory&ved=0ahUKEwiz49vTrMHkAhWayYsBHS_xDTsQMwh8KAUwBQ&iact=mrc&uact=8


-1959: CHarles Darwin: công bố nguồn gốc các loài, 

cho rằng di truyền quan trọng trong tiến hóa, xây dựng

phép lai ở nhiều loài chim bồ câu, tuy nhiên ông chưa 

hiểu rõ bản chất và cơ chế của di truyền.



-1866: Gregor Mendel: Công bố quy luật di 

truyền phân li và phân li độc lập, nhưng 

không được các nhà khoa học khi đó chấp

nhận nhiều

https://www.google.com/imgres?imgurl=https%3A%2F%2Fblogs.biomedcentral.com%2Fbmcseriesblog%2Fwp-content%2Fuploads%2Fsites%2F9%2F2015%2F03%2FMendel.png&imgrefurl=https%3A%2F%2Fblogs.biomedcentral.com%2Fbmcseriesblog%2F2015%2F03%2F08%2Fcelebrating-150-years-mendelian-genetics%2F&docid=2QRAv3Cg3BE0CM&tbnid=XgqXN7HP6s-TPM%3A&vet=10ahUKEwjn_LrDr8HkAhWiNKYKHREYBkkQMwhUKAYwBg..i&w=394&h=203&bih=587&biw=1239&q=1866%3A%20Gregor%20Mendel&ved=0ahUKEwjn_LrDr8HkAhWiNKYKHREYBkkQMwhUKAYwBg&iact=mrc&uact=8


Quy luật phân li và phân li độc lập của Gregor
Mendel.

Quy luật phân li: 

• Tính trạng do một cặp alen quy định,

• Trong tế bào các alen tồn tại riêng lẻ không hòa trộn vào nhau.

• Trong quá trình giảm phân, các alen phân li đồng đều về các giao tử.

• Trong thụ tinh, các alen tổ hợp tự do hình thành hợp tử. 



Bài tập: Vẽ hình, dịch thông
tin trong slide mô tả cơ sở tế
bào học của quy luật phân li  
(10 phút).







Bài tập. Tính trạng màu hoa do 1 cặp gen có hai alen
quy định. Alen A hoa đỏ> alen a quy định hoa trắng. 
Hãy xác định tỷ lệ kiểu gen và tỷ lệ kiểu hình trong các
phép lai sau:

1. Aa x Aa. 2. Aa x aa.
3. AA x aa. 4. aa x aa.
5. AA x Aa. 6. AA x AA.



Ứng dụng quy luật phân li để dự đoán xác
suất gây bệnh



Bài tập: Một gia đinh có cha mẹ bình thường
nhưng sinh người con đầu lòng bị bạch tạng. 

• a. Tìm xác suất cặp vợ chồng sinh người con thứ
hai là con trai, bị bệnh bạch tạng.

• b. Tìm xác suất cặp vợ chồng sinh hai người con 
tiếp theo trong đó 1 người bình thường và 1 
người bị bệnh bạch tạng.

• c. Tìm xác suất cặp vợ chồng này sinh ba người
con trong đó có 2 người con bình thường và 1 
người con bị bệnh.



•Quy luật phân li độc lập.

Khi lai P thuần chủng khác nhau về hai hoặc
nhiều cặp tính trạng tương phản. Thì sự phân li
của cặp tính trạng này, độc lập với sự phân li của
cặp tính trạng kia.

•Điều kiện: Khi mỗi tính trạng tuân theo quy luật
phân li

•Các gen quy định tính trạng nằm trên các nhiễm
sắc thể khác nhau.











Bài tập. Ở một loài thực vật, gen A quy định hoa đỏ trội hoàn
toàn so với a quy định hoa trắng, gen B quy định thân cao trội
hoàn toàn so với gen b quy định thân thấp. Các gen nằm trên
các nhiễm sắc thể khác nhau. Hãy xác định TLKG và TLKH trong
các phép lai sau
a. AaBb x Aabb.
B. Aabb x aaBb.
C. aabb x AABb.

Ví dụ: AaBb x AA bb.



Phương pháp thống kê mức độ chính xác của phép
lai bằng cách tính giá trịn chi bình phương. 





Bài tập. Ở một loài thực vật, xét hai tính trạng, mỗi tính
trạng do 1 gen có hai alen quy định, Các gen nằm trên các
cặp tương đồng khác nhau.
Một sinh viên tiến hành lai phân tích cá thể dị hợp hai

cặp gen (AaBb x aabb) kết quả thu được như sau: 
120 A-B-: 
124 aabb; 
89 A-bb; 
72 aaB-. 

Hãy xác định giá trị chi- bình phương và xác định mức độ
chính xác của phép lai. 



• 1879:Walther Flemming: quan sát được sự phân chia của nhiễm sắc
thể, công bố nguyên phân.

• 1885: Các nhà khoa học chứng minh được nhân chứa thông tin di 
truyền và có vai trò trong thụ tinh

• Cuối thể kỷ 19: August Weimann bác bỏ ý tưởng về sự di truyền của
tính trạng học được:

• làm thí nghiệm trên chuột => cắt đuôi chuột liên tục qua nhiều thế hệ => chuột
thế hệ sau cùng vẫn có đuôi dài.

• 1900 Bateson tái phát hiện quy luật di truyền của Mendel, từ đó
Gregor Mendel là ông tổ của di truyền học=> nhiều thí nghiệm nghiên 
cứu di truyền được xây dựng trên gà, chuột, các sinh vật khác.

• 1902: Walter Sutton: xác định gen là đơn vị di truyền và nằm trên 
NST.

• 1910: Hunt Morgan đưa ra cơ sở tế bào của di truyền, phát hiện nhiều
đột biến ở ruồi giấm, nghiên cứu nhiều cơ chế di truyền.



1879:

Walther

Flemming công 

bố nguyên phân.



1902: Walter Sutton: xác định gen là đơn vị di truyền

và nằm trên NST.



Di truyền liên kết với giới tính của Morghan

Mô tả thí nghiệm phép lai
thuận và phép lai nghịch
của Morghan.





Đặc điểm di truyền của gen nằm trên NST X:

- Kết quả phép lai thuận khác phép lai nghịch.

- Tính trạng phân bố không đều ở hai giới.

- Có hiện tượng di truyền chéo.

Bài tập: Gen A quy định máu bình thường trội hơn gen a – đột biến gây ra 
bệnh máu khó đông. Hãy xác định tỷ lệ kiểu gen và tỷ lệ kiểu hình ở đời
con của các cặp cha mẹ có kiểu gen sau
XAXa x XAY. XaXa x XAY. XA Xa x XaY.



Hiện tượng bù lượng.

Bài tập nhóm: Giải thích cơ chế hình
thành mèo tam thể?







Một số hiện tượng di truyền liên quan đến giới
tính



Bài tập ở loài gà: 
Tính trạng có lông đuôi chỉ biểu hiện ở gà trống, tất

cả gà mái đều không có lông đuôi. Gen H quy định tính
trạng có lông đuôi trội hơn gen h quy định tính trạng
không có lông đuôi. Cho lai gà trống có lông đuôi thuần
chủng với gà mái có kiểu gen đồng hợp lặn. Hãy xác định
tỷ lệ kiểu gen và tỷ lệ kiểu hình ở đời con F1, F2.



Bài tập nhóm. Dịch thông tin và sự dụng thông tin đó để hoàn thành bài

tập bên dưới





Đọc và dịch thông tin trên 2 slide => thực hiện bài 
tập sau đây. 

• Nếu người đàn ông bị bệnh dậy thì sớm có kiểu 
gen dị hợp tử, kết hôn với người phụ nữ bình 
thường không mang gen bệnh. Thì tỷ lệ kiểu hình 
và tỷ lệ kiểu gen ở đời con của họ như thế nào?

• Nếu người đàn ông bình thường kết hôn với 
người phụ nữ bình thường mang gen bệnh dị 
hợp thì tỷ lệ kiểu gen và tỷ lệ kiểu hình ở đời con 
sẽ như thế nào?  



Hiện tượng di truyền ngoài nhân (di 
truyền tế vào chất).





Cơ sở tế bào học của hiện tượng.



Bài tập nhóm: Vẽ

hình- dịch thông tin 

liên quan đến đặc

điểm của di truyền

ngoài nhân.





Hiện tượng ảnh hưởng vật liệu di 
truyền từ mẹ.

Bài tập nhóm:

Hãy trình bày lại kết quả thí nghiệm lai ở 

loài ốc











Hiện tượng gen in vết





•Nếu cả hai alen cùng hoạt động => gây ra 
hậu quả gì?

•Mâu thuẫn di truyền – tiến hóa.
• Gen từ mẹ => bị khóa lại => ngăn cản phôi 
phát triển

• Gen từ cha => thúc đẩy sự phát triển phôi. 



• Bài tập nhóm: Vẽ sơ đồ tóm tắt những nội dung liên quan
đến bài học.

• Quan sát sơ đồ mẫu
• Trình bày theo nhóm, cải tiến sơ đồ mẫu càng nhiều, càng

chính xác => điểm càng cao.





1930: nghiên cứu di truyền quần 

thể và tiến hóa
1953: Mô tả cấu trúc bậc 2 của ADN.

1966: xác định cấu trúc hóa học của ADN và các cơ chế di truyền từ ADN sang 

protein

1973: Tạo ADN tái tổ hợp đầu tiên thành công



• 1977



1990: dùng liệu pháp gen chữa 

bệnh cho người, khởi động 

chương trình giải mã bộ gen 

người.

2003 giải mã xong bộ gen người.



Năm 2006: phát hiện ra sự câm lặng gen bằng ARN mạch đôi.

Năm 2012: Phát hiện nhóm gen chuyển tế bào đã biệt hóa thành tế
bào gốc.

-Đến nay. Nhiều phát hiện sinh học quan trọng liên quan đến chữa trị
bệnh ở người như: tự thực tế bào, nhịp sinh học…..



V. TƯƠNG LAI CỦA DI TRUYỀN HỌC.

- Tìm phương pháp mới để lập trình tự gen nhanh hơn, tiếp tục lập trình tự 
gen của các loài sinh vật.

- Tiếp tục khám phá và nghiên cứu cấu trúc gen, chức năng gen, những 
điều kiện điều hòa hoạt động gen.

- Đưa thông tin di truyền của các loài vào chương trình máy tính: sinh tin 
học => so sánh trình tự genome => phân tích rõ nét quá trình tiến hóa giữa 
các loài.

- Phát hiện mới vai trò của các siRNA. miRNA….=> trong quá trình biểu 
hiện gen.

- Nghiên cứu vai trò của hiện tượng epigenetic tác động lên sự biểu hiện 
gen.

- Thiết lập các chip RNA, DNA cung cấp thông tin về đáp ứng tín hiệu, điều 
hòa biểu hiện gen trong tế bào.

- Sử dụng hệ thống proteomics => từ trình tự gen => vào máy tính => xây 
dựng được cấu trúc và mô hình protein.

- Ứng dụng di truyền học trong cải tiến giống vật nuôi và cây trồng. 



VI. MỘT SỐ MÔ HÌNH CHO THẤY VAI TRÒ CỦA DI TRUYỀN HỌC 
TRONG CÁC LĨNH VỰC.

1. BỆNH VÔI HÓA ĐỘNG MẠCH.

- Luose Benge- khi 20 tuổi bị đau cơ khi đi bộ => bệnh ngày càng 
nghiêm trọng => khi cô gặp bác sĩ, chụp X quang cho thấy động 
mạch nối từ động mạch chủ xuống chân bị vôi hóa ( căn bệnh chưa 
được chẩn đoán và chữa trước đó).

- Thông tin về bệnh được gởi vào UDP, viện sức khỏe (MỸ)=> phát 
hiện cô bị thiếu protein CD 73, có chức năng truyền tín hiệu tế bào 
để ngăn cản quá trình vôi hóa => đặt tên bệnh là vôi hóa động mạch.

- Phân tích phả hệ nhà Benge: cô có hai anh trai và chị gái bị bệnh, bố 
mẹ bình thường, con của cô bình thường => bệnh do gen lặn nằm 
trên NST thường quy định.



• Li trích DNA của từng người trong phả hệ nhà Benge => so sánh 
DNA với nhau ( DNA chíp và SNP)=> phát hiện gen mã hóa 
protein CD73 bị đột biến thay thế TCG thành TAG (bộ ba kết thúc) 
> làm cho protein CD73 bị rút ngắn và mất chức năng.

• Bác sĩ đã chế thuốc etidronate=> cơ chất của CD 73 thực hiện 
chức năng tế bào => khóa con đường vôi hóa => thuốc được thử 
nghiệm lâm sàng thành công trên bệnh nhân và thương mại hóa 
2017.



2. Đột biến điểm mới phát sinh được di truyền từ cha.

-trong quá khứ bác sĩ người đức Wilhem Weinberg: tần số
người mang bệnh lùn ở đời sau luôn cao hơn đời cha mẹ.

- J.B.Haldame cho thấy người cha càng lớn tuổi thì tỷ lệ con bị
bệnh máu khó đông tăng cao.

- => giải thích hiện tượng này như thế nào?

- Năm 2012: phân tích nhiều phả hệ => thu DNA của từng
người => lập trình tự DNA => so sánh trình tự DNA của con 
cái so với cha mẹ => 

- kết quả cho thấy có nhiều đột biến điểm mới xảy ra ở con so với
DNA của cha mẹ.

- Đột biến chủ yếu xảy ra trên DNA có nguồn gốc từ cha. Tuổi của
người cha càng lớn => tần số đột biến điểm xảy ra ở con càng
nhiều.





• Giải thích nguyên nhân:
• Ở nữ: trứng tiến hành giảm phân ngay giai đoạn phôi thai  => các tế bào

sinh trứng chỉ nhân đôi một số ít lần => xác suất xảy ra đột biến điểm thấp
(mặc dù xác suất gây ra đột biến NST cao).

• Ở nam: quá trình sinh tinh diễn ra liên tục => các tế bào sinh dục trong 
vùng sinh sản phải nhân đôi rất nhiều lần => tần số đột biến điểm rất cao 
=> gây ra nhiều đột biến mới.

• Ý nghĩa về mặt xã hội: Nam giới không nên có con khi quá muộn, 
nếu muốn lập gia đình muộn, nên đông lạnh tinh trùng của mình
khi còn trẻ.

• So sánh trình tự ADN của cha , mẹ, con => có thể tìm ra được nguyên 
nhân gây ra một số bệnh lý ở con.



3. Di truyền học trong chọn giống lúa.

-Cây lúa có khả năng sống trong điều kiện ngập nước một vài ngày, 
cỏ dại thì không có khả năng này => người nông dân thường dẫn
nước vào đồng diệt cỏ dại.

-Tuy nhiên khi ngập quá mức (toàn bộ cây, thời gian dài, quá sức
chịu đựng)=> cây lúa chết.

- những nước nghèo trồng lúa nước, phụ thuộc nhiều vào thời tiết, 
cây dễ bị ngập úng kéo dài => giảm năng suất lúa trầm trọng

- => cần tạo ra giống lúa kháng ngập, chịu đựng được ngập úng
trong thời gian dài => làm sao? 

- 1990: David Mackill ở IRRI đã chọn giống thành công giống lúa
kháng ngập FR13A, sống sót 2 tuần trong điều kiện ngập úng
nhưng năng suất kém, chất lượng giảm.



• Chuyển gen kháng ngập từ giống lúa FR13A vào giống lúa có năng 
suất cao bằng cách lai ngược và chọn lọc qua nhiều thế hệ => tạo
giống vừa có năng suất cao => vừa kháng ngập.

• Tuy nhiên tính trạng kháng ngập do gen nào quy định? David và các
nhà khoa học lập bản đồ QTL kháng ngập và xác định QTL là tính
trạng đơn gen gọi là SUB1.

• Dùng marker gần SUB1 => khuếch đại ADN => lập trình tự locut này
tìm ra gen ERFs, mã hóa cho nhân tố đáp ứng với ethylen => gắn
với nhân tố điều hòa hoạt động của gen khác.

• Bằng cách nào sản phẩm của gen ERFs hoạt động kháng ngập
được?

• Thực vật khi bị ngập úng sẽ dồn năng lượng để kéo dài thân, lá vươn khỏi
mặt nước, nếu ngập quá sâu sẽ dồn toàn bộ năng lượng để sống sót=> khi 
dùng hết năng lượng dự trữ => cây chết.



• Cây có gen ERFs: nhân tố đáp ứng với ethylen => đóng gen 
kéo dài thân lá, tiết kiệm năng lượng tốt đa để sống sót qua 
trận ngập úng. 

• Ngày nay gen kháng ngập đã được nghiên cứu trên nhiều 
giống cây trồng. 


