
Đột biến nhiễm sắc thể



I. PHÂN LOẠI ĐỘT BIẾN NHIỄM SẮC THỂ.
1. Hình thái nhiễm sắc thể. 

- Nhiễm sắc thể cần có: Tâm
động, hai đầu mút, các trình tự
khởi đầu nhân đôi.

- 4 loại:
- Tâm giữa
- Tâm cận giữa
- Tâm cận cuối
- Tâm cuối.



Phương pháp lập bộ Karyotype. 

- Dùng các tế bào đang phân chia

- Sử lý tế bào với chất ngăn cản tế bào bước vào anaphase

- Trải tế bào lên lame, cố định tế bào, nhuộm với thuốc nhuộm.

- Quan sát tế bào có nhiễm sắc thể dạng trải→ chụp hình→ sử
dụng phần mềm máy tính→ thiết lập bộ NST. 

- Nhiều kỹ thuật nhuộm đặc biệt→ phân biệt các NST.

- Nhuộm G band: phân biệt DNA giàu A-T

- Nhuộm Q band: phân biệt DNA giàu C-G.

- Nhuộm C band : phân biệt vùng DNA dị nhiễm sắc

- Nhuộm R band: phân biệt DNA giàu C-G.



2. Các loại đột biến nhiễm sắc thể



II. Đột biến cấu trúc nhiễm sắc thể.

1. Định nghĩa.



2. Đột biến lặp đoan.

+ ĐN: Một đoạn NST nào đó được
lặp một hoặc nhiều lần.
+ Phân loại:

Lặp cùng vị trí
Lặp đảo.
Lặp khác vị trí.

+Cơ chế:
- Trao đổi chéo không cân
- Hoạt động của nhân tố nhảy.



Ảnh hưởng của lặp đoạn.

• Thay đổi sự biểu hiện của kiểu hình Số lượng thể ba càng
nhiều→mắt ruồi

giấm càng dẹt

Ví dụ về sự trao đổi chéo
không cân



• Thay đổi cân bằng lượng.

Sản phẩm gen tương tác theo tỷ lệ-------
-----------------→ phát triển phôi tạo kiểu

-------------------------------

Đột biến lặp đoạn→mất cân
bằng lượng→ kiểu hình ---------

------------



Phân tích ví dụ: Đột biến lặp đoạn gây mù màu đỏ lục ở 
người



Hiện tượng lặp trình tự Nu.

- Phổ biến ở người, Thú.
- Trình tự lặp có thể 1000 or 100 Nu trên cùng NST 
hoặc ở các NST khác nhau

- Những người khác nhau→ số lần lặp lại khác
nhau→ cơ sở để xác định dấu vân DNA 

- SSR 
- VNTR. ( Phân tích các marker phân tử).



Tầm quan trọng của lặp đoạn trong tiến hóa

+ Hình thành những gen có chức năng mới

Ví dụ gen mã hóa globin khác nhau ở người: 

một số globin ở người trưởng thành, 

một số hoạt động giai đoạn phôi, 

một số hoạt động giai đoạn thai.



3. Đột biến mất đoạn.
1. Định nghĩa: một

đoạn NST bị mất→
NST bị --------------

2. Bằng cách nào quan
sát đột biến mất

đoạn?
-. Quan sát thể -----------

--
- nhuộm band ------------



Cơ chế gây đột biến mất đoạn NST



Ảnh hưởng của đột biến mất đoạn trên thể đột biến

1. Mất đoạn chứa tâm động :-----------------
2. Mất đoạn chứa gen quan trọng :------------

-----
3. Mất đoạn ở thể đồng hợp ( 2 NST đều

mất đoạn :----------------------
4. Mất đoạn dị hợp ( 1 NST bình thường: 1 

NST mất đoan:
- hiện tượng giả trội.
- Mất cân bằng gen

- Không đủ lượng gen 





Một số hội chứng do đột biến mất đoạn NST ở người



4. Đột biến đảo đoạn





Ảnh hưởng của đảo đoạn

- Không làm mất or them gen → đổi -----------
----------→ ảnh hưởng đến ------------------

- Vị trí đứt hãy nằm giữa gen -------------------

- Cá thể dị hợp ( 1NST -----------, 1 NST ---------
-) trong giảm phân có sự trao đổi chéo
trong vùng đảo -----------------------









Bài tập: Một cá thể có kiểu gen ABxCDEFKI, ABxCKFEDI, trong
giảm phân có sự trao đổi chéo giữa D-E có thể hình thành những
loại giao tử nào? Viết tên giao tử đó.



TẦM QUAN TRỌNG CỦA ĐẢO ĐOẠN TRONG TIẾN HÓA.

- Giảm tần số tái tổ hợp trong bộ gen → ------------------------



5. Đột biến chuyển đoạn



Ảnh hưởng của đột biến chuyển đoạn

- chuyển đoạn giữa hai NST không tương
đồng→ đổi nhóm gen liên kết→ ------------

- Trong quá trình chuyển đoạn→ bẻ gãy giữa
gen → ---------------------------------

- Chuyển đoạn robersonian→ làm giảm số
lượng NST và gây đột biến mất đoạn.

- Cơ thể dị hợp về nhiễm sắc thể chuyển
đoạn→ giảm -------------------











Bài tập: một cá thể có kiểu NST như sau
ABCDEFK, MNOPQ, ABCOPQ, MNODEFK → khi giảm phân
có thể hình thành những loại giao tử nào. Xác định đặc
điểm của những giao tử đó. 



Vai trò của đột biến chuyển đoạn với tiến hóa

- chuyển đoạn robersonian→ quan
trọng hình thành loài mới.



Vị trí dễ vỡ của nhiễm sắc thể.

-Thường gặp trong những tế bào nuôi cấy invitro
Trong tế bào người bình thường: có khoảng 100 vị trí dễ
gãy NST.
Dạng chung: có ở tất cả mọi người – đặc điểm chung
của nhiễm sắc thể. Ở vị trí này thường gây bẽ gãy tái
xếp NST trong tế bào ung thư.

Dạng hiếm: chỉ ở một vài người, di truyền theo tính
trạng menden, liên kết với bệnh di truyền (giảm thông
minh), đa số liên quan đến trình tự lặp lại.
Ví dụ: Hội chứng X- dễ vỡ



•Phân tích phân tử những vùng NST dễ vỡ.
•Dài 100000 Nu, chứa 1 or nhiều gen
• Thường có trình tự lặp lại.
•Nhân đôi chậm : Tháo xoắn vẫn xảy ra, enzym

nhân đôi ngừng lại→ ADN dễ bị bẻ gãy. 



Sự biến dị về số bản sao các trình tự.

• Không quan sát được bằng kính hiến vi

• Những trình tự Nu lặp lại hoặc mất đoạn nhiều lần (kéo dài hàng ngàn
→ hàng triệu Nu, đôi khi một gen or nhiều gen).

• Ở người : 1000 biến dị số bản sao, ít ảnh hưởng đến kiểu hình, một số khác là
nguyên nhân gây bệnh (liên quan đến trí tuệ, tự kỷ, tâm thần phân liệt, loãng
xương….)







III. Đột biến lệch bội. 
1. Định nghĩa và phân loại đột biến lệch bội



2. Cơ chế gây lệch bội



•NST bị đột biến mất tâm
động

•Do chuyển đoạn
robersonian.



3. Ảnh hưởng của đột biến lệch bội.

• Ở thực vật.



• Cá thể lệch bội khi giảm phân tạo giao tử thường tạo giao tử mất cân
bằng gen và chết.

• Viết giao tử của cá thể Aaa Bb Dd Ee

• Bài tập: Viết giao tử của cá thể Aaa BBb Dd Ee



•Lệch bội ở người và động vật
•Gây mất cân bằng lượng gen lớn→ đa số
gây --------------
•Ở Thú ( người):
•Có hiện tượng bù lượng trên NST X → lệch
bội trên NST giới tính có thể---------------
•NST Y chứa ít gen → -------------------------------
•Những nhiễm sắc thể có kích thước càng nhỏ-
>----------------------------------------------------------



Một số các hội chứng lệch bội ở người



Hội chứng bệnh Down











Tại sao lệch bội liên quan đến tuổi của người
mẹ.



Hiện tượng NST có nguồn gốc 1 bên.

- Bình thường: 1 NST từ cha, 1 NST từ mẹ

- Đột biến: 2 chiếc NST đều được di truyền từ cha or mẹ?

- Nguyên nhân: 
- Thể ba→ qua nguyên phân→------------------------------------------- tạo thể lưỡng

bội bình thường. 

- Bài tập: bệnh xơ hóa cơ nang do gen lặn/ NST thường quy định. Gia đình có
người cha không mang alen bệnh, người mẹ có kiểu gen dị hợp về alen bệnh
sinh ra người con bình thường. Hãy giải thích nguyên nhân bị bệnh của người
con



Dạng lệch bội thể khảm
• Định nghĩa: Trong quá trình-------------------- , một vài NST không phân

li hình thành những-------------------- NST nằm xen với tế bào-------------
------- → tạo thể khảm.

• Ví dụ: 50% hội chứng turner (Nguyên nhân từ thể khảm): 



Bài tập hãy giải thích tại sao ruồi giấm có tỷ lệ
kiểu hình như sau? 



Đột biến đa bội.

Định nghĩa: đột biến làm ---------------------------------------đơn bội.

Phân loại.

- Tự đa bội: thay đổi số lượng bộ NST trong 1 loài.

- Dị đa bôi.



1. Cơ chế gây đột biến tự đa bội.



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC5909307/

Đề tài nghiên cứu trên đối lượng thuộc nhóm cây nào>



Mục tiêu của đề tài thực hiện là gì?



Khử trùng mẫu và cảm ứng chồi được thực hiện như thế
nào? 



Vẽ minh họa phương pháp cảm ứng tạo chồi đa bội



Trình bày phương pháp xác định số lượng nhiễm sắc thể



Cây đa bội có đặc điểm lá như thế nào? Làm sao xác định đó là cây
đa bội



Ảnh hưởng của đột biến tự đa bội

• Đối với thể đa bội lẻ.

Bài tập: Xác định loại
giao tử có thể tạo ra của

cá thể sau: AAA, Aaa, 
AAa aaa.



Đối với đa bội chẵn→ có thể tạo giao tử cân
bằng gen, nhưng đôi khi vẫn hạn chế sinh sản.

Đa bội ở động vật hiếm khí xảy ra. Do rối loạn
nhiễm sắc thể giới tính và hệ thần kinh phức tạp.



Hiện tượng dị đa bội.

















Một số câu hỏi.

Câu: đột biến notch- mất đọan trên NST X, cái dị hợp – có cánh xoắn, đồng hợp và đột
biến lặn của đực gây chết.  Đoạn NST bị mất cũng chứa gen quy định mắt trắng. Xác định
tỷ lệ KG và kiểu hình trong phép lai sau
a. Cái Notch mắt đỏ x đực mắt trắng
b. Cái notch mắt trắng x đực mắt đỏ
c. Cái notch mắt trắng x đực mắt trắng.

Câu 2: loài ruồi A có 2n=6, có 2 NST tâm giữa, 4 NST tâm cận giữa. Người ta phát hiện
chủng đột biến có 5 NST trong đó có 3 NST tâm giữa, 2 NST tâm cận giữa. Hãy giải thích
đột biến làm thay đổi số lượng NST này.

Câu 3: cho NST gốc và các chủng đột biến sau. Hãy vẽ quá trình bắt cặp của thể dị hợp
tử mang 1 NST thừơng và 1 NST đột biến => xác định các loại giao tử nếu có trao đổi
chéo giữa E và F tạo ra



Câu. Nghiên cứu tế bào tinh trùng của người đàn ông dị hợp tử 1 
NST số 8 đảo đọan. Quá trình hóan vị xảy ra với tần số 26%. Nếu
bạn là một nhà tư vấn di truyền, một cặp vơ chồng- chồng mang dị
hợp tử- đột biến đảo đọan NST số 18, người vợ bình thường đến tư
vấn => xác suất sinh đứa trẻ bị tật (do nhận giao tử thừa hoặc thiếu
gen từ mẹ) là bao nhiêu? 



-Nếu 26% có hóan vị ở nam => tạo ra 4 loại giao tử => 2 giao tử bình
thường = 13%, 2giao tử bất thường 13%. khả năng sinh con bệnh là 13%
-Nếu 26% xảy ra ở Nữ phát triển thành trứng => khả năng trứng mang đột
biến là 13%, khả năng sinh con bệnh cũng 13%.

Một thể dị hợp tử mang đột biến chuyển đọan sau, hãy viết quá trình
bất cặp => quá trình phân li trong kỳ sau I => tên caác loại giao tử tạo ra.



Câu: bệnh A do đột biến lặn nằm trên NST thường quy định xảy ra ở 1 
trong 3 locut. Một đứa trẻ mới sinh mang 2 alen mắc bệnh có cha mẹ
không có quan hệ huyết thống bình thường,  bộ NST của đứa trẻ 46 NST 
thường, phân tích AdN- người mẹ di hợp tử alen đột biến – trên NST số
1; người cha mang 2 alen bình thường.  Hãy giải thích tại sao đứa trẻ lại
có 2 alen lặn. Làm thế nào để chứng minh giả thuyết => giả sử có đủ
marker di truyền trên NST

Cha AA x mẹ Aa, => con phải nhận 2 NST số 1 của mẹ.
Mẹ giảm phân NST số 1 không phân li => tạo trứng mang 2 NST số 21 x 
với tinh trùng 1 NST 21 từ bố => tạo con mang 3 NST Aaa.
Giai đọan đầu của hợp tử => 1 NST từ bố A bị mất trong phân bào => 
con tế bào aa bình thường => phát triển thành trẻ.

Dùng marker phân tử => so sánh hai NST số 1 => giống nhau => đến từ
NST mẹ.



Anh A và chị B có hai đứa con mắc hội chứng down. Anh trai của
anh A bị down, chị gái của anh A cũng có hai đứa con down.  Dựa
trên thông tin đó, cho biết kết luận nào sau đây là chính xác tại sao?

a.Anh A có 47NST; b. chị B có 47 NST; c. những đứa con 
của anh A và chị B có 47NST

d. Chị gái anh A có 45NST, anh a có 46NST, chị B có
45NST, anh trai A có 45NST



ở lớp thú, đột biến lệch bội trên NST giới tính xảy ra thường xuyên hơn trên NST thường. 
Nhưng ở cá lệch bội trên NST giới tính và NST thường xảy ra với tần số bằng nhau. Hãy
giải thích tại sao có sự khác nhau đó.

Hiện tượng bù lượng ở thú
Hiện tượng bù lượng ở cá
Tăng or giảm NST giới tính ở thú => ít ảnh hưởng đến sức sống => do chỉ tác
động một số gen liên quan đến sự phát triển sớm của phôi.



Một cặp vợ chồng dự định sinh con, bên phía người chồng
có tiền sử khó thụ thai, có một vài trẻ bất thường. Phân tích
karyotype chứng minh người vợ bình thừơng, người chồng
có 45NST 1 chuyển đọan roberson 22-13

liệt kê tất cả các giao tử người ta đàn ông có thể tạo ra
loại hợp tử nào sẽ phát triển
nếu thể ba nhiễm or thể 1 NST trên NST số 13 và 22 

gây chết => tỉ lệ trẻ sống mang đột biến chuyển đoạn là bao 
nhiêu.



Một loài sinh vật có 2n=4, mang 1 cặp NST tâm
giữa và 1 cặp NST tâm cận giữa. Giả sử tế bào
không phân li hình thành tế bào 3n, tế bào này
qua giảm phân hình thành giao tử. Hãy vẽ hình mô
tả tất cả các loại giao tử tạo ra. Dùng màu khác
nhau để chú thích NST.



Loài A có 2n=24, loài B có 2n= 48, hai loài có quan hệ tiến hóa gần, 
lai với nhau. Đa số con lai F1 bất thụ, có 1 cây F1 hữu thụ, có khả
năng tự thụ phấn hình thành hạt F2, nhưng cây F2 hoàn tòan hữu
thụ và cho hạt bình thường, đếm số lượng NST F2 xuất hiện 36 cặp
NST ở kỳ giữa 1 và 36 NST ở kỳ giữa II. Hãy giải thích nguồn gốc cây
F2 thu được

Cây F2 vào kỳ giữa I có 36 cặp NST => số NST kép trong tế bào lúc này là 72, và mỗi
NST đều có cặp tương đồng
Vàio kỳ giữa hai, mỗi tế bào có n NST kép có 36 NST => bộ NST đơn bội n =36 chiếc.
Khi lai 2n =24 x 24n= 48 cây lai mang bộ NST đơn bội của hai lòai là 12 + 24 =36 
nhưng không có cặp tương đồng=> đa số bất thụ.
Tuy nhiên trong quá hình giảm phân: vì một lí do nào đó cả hai loài hình thành giao
tử lưỡng bội 2n A  x 2nB => thể song nhị bội => hữu thụ => sản xuất tất cả các cây F2 
hữu thụ
Trong số F1 na + nb bất thụ => đột biến làm NST không phân li trong lần NP của hợp
tử đầu tiên => tạo thể song nhi bội.



Câu: một nhà khoa học lai loài cỏ hoang dại 2n =28 với loài lúa mì 2n =42, 
thu cây lai F1 có 35 NST, quan sát NST ở kỳ giữa I thấy cá 7 cặp NST bắt cặp
tương đồng, 21 NST không bắt cặp. Nếu NST không bắt cặp phân li ngẫu
nhiên , số NST xuất hiện trong giao tử F1 sẽ như thế nao. Giải thích sự xuất
hiện của 7 cặp NST trong con lai F1.

-7 cặp NST => phân li đều mỗi giao tử chứa 7 chiếc.
-21 NST không có cặp => tạo giao tử chứa tứ o đến 21 chiếc
-Có 22 loại giao tử lkhác nhau.



Con lai F1 mang n =14 NST cỏ + 21 NST từ lúa mì = 35 chiếc:
7 cặp NST tường đồng = 14 chiếc hai loài có cùng 1 tổ tiên

chung
con lại 7 chiếc của cỏ + 14 chiếc của lúa mì : không có

chung tổ tiên => không bắt cặp tương đồng với nhau.



Con la : kết quả lai giữa con lừa và con ngựa, có 63 NST, hầu hết bất thụ.  Tuy nhiên 1895 lai con la cái A x lừa đực
B => sinh con  la con C. Phân tích tế bào máu của con C là đực mang 63 NST.con C mang ½ NST của con A và ½ NST 
của con B. phân tích marker di truyền cho thấy con C di truyền 1 bộ NST ngựa của con A. theo sơ đồ phả hệ sau.  

Cả con cái A và con C có chung gen của con lừa
B, con cái A và con đựcC : có mối quan hệ mẹ -
con cũng có mối quan hệ anh em. Hãy giải
thích tại sao?
b. Giả sử con la cái x con ngựa đực => con sẽ
như thế nào.
Con la cái x con lừa đực => con sẽ như thế nào.
Giả sử rằng con của con la cái chỉ di truyền 1 
bộ NST từ ngựa or từ lừa ( từ mẹ nó).
c. Hãy đưa ra một cơ chế làm thế nào con của
con cái A có thể truyền 1 bộ NST ngựa hòan
chỉnh cho con của chúng.



b. Con la cái => giao tử nn x ngựa đực nn =>con 2n n : giống con ngựa
. Con la cái c lừa đực => con lừa.
c. Cơ chế tại sao con la cái lại tạo giao tử mang tòan bộ NST của ngựa.
Quá trình hình thành giao tử cái: 1 tế bào => trứng, 3 tế bào teo thành thể định hướng.
Trong giảm phân: 1 bộ NST nn => về 1 cực, bộ NST nl về một cực ( kỳ sau I) => hình thành 4 giao tử, 2 giao tử mang
nn, 2 giao tử mang nl.
-Trong quá trình nhân đôi:bộ NST ngựa nhân đôi hai lần, bộ NST lừa nhân đôi 1 lần => GP1, bộ NST ngựa phân li đều
nn, bộ NST lừa phân li ngẫu nhiên(0 – 31 NST) => có thể tạo 1 trứng mang n NST ngựa.
-Bộ NST lừa và ngựa trong bắt cặp => khi phân li bộ NST ngựa lớn hình thành trứng, bộ NST lừa hình thành thể định
hướng.

30_X + 31-X : bộ NST của con cái A 30 + 31 + XX = nl + nn
Con đực C: nl ( bố) x n n( từ con cái A) => con C: nl +nn- XY
Quan sát bộ NST của con A và con C: đều nhận 1 bộ NST từ lừa đực và 1 bộ NST từ
ngựa cái ban đầu => hai con này có quan hệ anh em, nhưng con A lại sinh ra con C 
qua hệ mẹ con



Câu: người và các sinh vật khác có bộ NST 2n mang hai bộ gen 1 nhận từ
mẹ và 1 nhận từ bố. Một số loài sinh vật nhân thật trải qua chu kỳ sống
mang bộ gen đơn bội n. một số loài có cơ chế sinh sản hữu tính kèm sinh
sản vô tính ( nấm men) nhưng hầu hết tế bào đều mang bộ NST đơn bội.
Nếu những loài đơn bội có khả năng sinh sản hữu tính, tạo sự đa dạng di
truyền, vậy tại sao nhiều loài sinh vật vẫn chọn tồn tại dạng lưỡng bội, 
điều này có thuận lợi gì trong tiến hóa. Vì sao một số loài vẫn chọn cách
tồn tại song song đơn bội và lưỡng bội,



Thuận lợi của hệ thống bộ NST 2n:
đột biến – gây hại – đều tồn tại ở trạng thái lặn => lưỡng bội giúp sinh vật vẫn

sống sót dù mang một lượng lớn đột biến ở những gen quan trọng- điều này càng đặc
biệt ở lòai có bộ genom lớn, phức tạp, chu kỳ sống dài, cơ chế phát triển phức tạp. 

mức độ biểu hiện gen cao hơn thể đơn bội => tế bào có kích thước lớn => sinh
vật to hơn.

ví dụ loài đa bội : tốc độ tăng trưởng và năng suất cao hơn thể lưỡng bộii
bình thường.

mang đột biến lặn nhiều, không bị ảnh hưởng => cơ thể sinh vật tích lũy lượng
đa dạng di truyền lớn , giúp sinh vật thích nghi và tiến hóa.
Những thuận lợi này: ít quan trọng cho sinh vật có bộ genom nhỏ, đơn giản.

những sinh vật này : có khả năng thích nghi cao với ổ sinh thái của chúng, 
bộ NST đơn bội, thúc đẩy sự tăng trưởng, nhân đôi nhanh => thích nghi tốt hợn
khi điều kiện ít thuận lợi => chúng chuyển sang lưỡng bội => thích nghi.


