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LOI NGI BAU

V6i su phat trién bung no trong khoang 70 nim qua, Di truyén
hoc da tré thanh mon khoa hoc nén méng cua Cong nghé sinh hoc
hién dai - mot tru cot ciia cach mang 4.0. S6 ngudi can biét Di truyén
hoc ngay cang dong dao. Tur cac nha quan Iy ndng, 1am, ngu nghi¢p, y
duoc hoc dén nhitng ngudi lao dong trong cac linh vuc nay, dic biét
cac hoc sinh phd thong. Co thé néi, & dau cong viéc lién quan dén su
sbng, thi & d6 can nhiing hiéu biét co ban vé Di truyén hoc. Trong khi
do, viéc dao tao mon hoc nay & cac trudong phd thong hién nay chua
thich hop, rat xa thyc tién san xut.

Cubn sach nay ap dung mot cach tiép can hoan toan mai. Khién
ngudi hoc dé dang thay duoc “bic tranh toan canh” ciia Di truyén hoc
Vi tinh quy lut va tinh hé thong 1 rang. Do vay khéi lwong bai hoc
giam di nhiéu lan, nhung hiéu qua lai ting 1én déng ke.

Toan bd ndi dung caa Di truyén hoc 1 nghién cttu cdu tric va hoat
dgng cua gen nham dap tng hai chirc ning co ban cua gen: 1) Luu triv
thong tin di truyén va 2) Truyén thong tin di truyén qua cac thé hé.

Nhur bét ky loai thong tin nao khéc, thong tin di truyén dugc luu trix
& dang mot “ngon ngii”. Thanh phan hoa hoc ciia Axit DeoxyriboNucleic
(ADN), tic ciia gen, c6 day du cu trac dé tao nén mot ngén ngiz. ADN
ton tai trong tat ca cac co thé séng. Va chinh ¢ d6 théng tin di truyén
duoc luu trir.

Chirc ning co ban tht hai cua gen 1 truyén thong tin di truyén qua
cac thé hé. Phan I6n gen ndm trén cac cdu trac goi 1a nhiém sdic thé
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(NST). NST di chuyén di dau, dén thé hé nao thi gen ciing duoc
chuyén dén d6. Nhu vay, quy luat van dong cua gen chinh 1a quy luat
van dong caa NST. NST & cac sinh vat chuan van dong theo co ché
phan bao nguyén phdn va gidam phdn. Nén 15i cbt cua van dé 13 hai co
ché phan bao nay.

Cubn sach s& phan tich hai chirc ning co ban cua gen 13 lweu tri
va truyén tdi thong tin. Dé doc gia dé dang tiép thu noi dung trén, tac
gia xin tom tat cac sd liéu co ban cua sy song tir goc do di truyén hoc.

Sach dung cho hoc sinh tur 16p 10 tro 1én.



SU SONG DUGI GOC DO DI TRUYEN HOC

F. Crick, nguoi chung Giai thuong Nobel véi J. Watson vé phat
minh ra cu trac khong gian ctia ADN, da noi:

“Quy luat di truyén dung tir con virut dén con voi”.

Ciing c6 thé noéi & dau c6 ADN, & d6 co sy song. Nhung trong
mudn loai thi loai nguoi c6 ddy du nhat cac thanh phan cua su song.
Loai nguoi cling can duge wu tién tim hiéu dau tién va k§ nhat vi d6 1a
chinh chiing ta. Con ngudi ciing 14 d6i twong mang tinh dai dién vi c6
su song va cau tric di truyén twong ty cac sinh vat gan giii v6i chung
ta nhu dong vat va thuc vat.

MG&i nguoi c¢6 khoang 70 nghin ty té bao. Mdi té bao c6 20 nghin
gen, nam trén 23 nhiém sic thé, tap trung trong nhan té bao (xem hinh
bia ngoai). ADN cta mot ngudi co tong chiéu dai bang hai lan khoang
cach Trai Pat — Mat Trang. Mdi nhiém sic thé (NST) chi gom mot
phan tir ADN. Cac gen nam trén ADN. Céc gen chi chiém khoang 2%
tong s6 ADN. S5 ADN con lai thuc hién cac nhiém vy khac dang
duogc tich cuc nghién cuu.

Thong tin di truyén dugc luu trir & dang mot ngdn ngir voi day
du thanh phan nhu bat ky ngon ngir nao. Bén ky tu ctia ngdn ngit di
truyén 1a A (Adenin), C (Cytosin), G (Guanin) va T (Thymin). D6 1a
bén hop chit héa hoc déng vai tro 1a cac don vi co ban caa phan tir
ADN. Trinh ty sap xép cua bdn ky tu nay tao nén thong tin, giéng
nhu trinh tu sip xép 24 chir cai trong tiéng Viét, hodc cac ngdn ngir
khac. Nhu vay, trinh tw sdp xép nay 1a cuc ky quan trong. Trinh ty
binh thuong thi khée manh, trinh ty bat thuong 1a dot bién, giy ra
bénh tat.
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Con duong tir gen dén tinh trang bao gdm nhiéu khau. Hai khau
chinh 1a: tdng hop mARN (Axit RiboNucleic thong tin) va tdng hop
protein... cudi cung dén hinh thanh tinh trang.

Sach gébm bdén phan. Phan I: Gen la gi?. Phan II: Di truyén
nhiém sdc thé. Phan 1l1: Kiém sodt biéu hign ciia gen va Phan IV:
Thudt ng@# chuyén dung, gitp doc gia tra cau tai chd nhimng khai
niém chua biét.



Phan |
GEN LA Gi?

Khai niém vé “gen” nhu mdt don vi di truyén tach biét duogc
Mendel phat hién bang cac phép lai phan tich nim 1865. Nam 1909,
W. Johannsen goi d6 1a gen. Tir d6 dén nay ban chat cua gen 1a van dé
trung tdm cua di truyén hoc. N6 ludn ludn phan anh mirc do phat trién
cta mon khoa hoc nay. Khoang thoi gian sau d6 nguoi ta da tim ra co
s& vat chét caa gen va chinh gen — mot doan cia phan tor ADN — da
tré thanh d6i tuong va phuong tién cua ky thuat di truyén va cong
nghé sinh hoc. Ngudi ta da giai duoc ciu triic so cap cia hang ngan
gen & nhiéu di tuong khac nhau. Tat ca nhitng dit liéu d6 duogc luu
gift trong cac ngan hang thong tin va hién dang dugc toan thé gigi
thudng xuyén st dung va bd sung.

Nguoi dau tién thanh cong trong viéc cu thé hoa cac khai niém vé
gen 12 Th. Morgan (1926). Theo 6ng, cic gen nam trén nhidm sic thé
va 1a cac don vi khong thé chia nho hon dugc nira.

Ngay nay, chung ta da biét, thanh phan hoa hoc cua gen 1a ADN
hoic ARN. Céu trac héa hoc cua gen gitip chung c6 thé tu sinh ra
(tdng hop) chung. Tinh hop Iy trong cu trac cing cac co ché hoa sinh
phi hop gitip ADN c6 thé Iuu giit thong tin rat don gian nhung hét stc
hiéu qua & dang mot ngdn ngir goi 1a ngdn ngir di truyén. Viéc giai ma
va giai thich dugc co ché phat sinh dot bién 1a do gen bi bién d6i 1am
thay doi ngon ngit di truyén da soi sang co ché phat sinh khuyét tat
cua sinh vat va goi mg cach khac phuc phtt hop va chinh xac. Nguoi
ta ciing d lam sang t6 con duong tir gen dén tinh trang. Hang loat
cong nghé di ra doi gitp stra d6i va chuyén gen qua lai giita cac sinh
vat thudc cac loai khac nhau tir nhirng dit liéu khoa hoc néi trén.

Céc bai trong phan mot nay sé& trinh bay ngan gon cac ndi dung
no6i trén nhung du dé ngudi hoc ¢ thé dé dang hiéu duogc cac van dé
sau hon vé sinh hoc phan tir khi nghién ctru, tim hiéu trén Internet
hoac & cac tai liéu khac.



Bai 1
GEN CO THANH PHAN LA ADN HOAC ARN

Thanh phan hoéa hoc cia hau hét cac gen 1a ADN. Céu tric cua
ADN (Axit DeoxyriboNucleic) géom bbén don vi co so goi l1a cac
nucleotid (hinh 1a).

) Hinh 1. Cau tric phan tir cia ADN
a) Bon loai nucleotid cia ADN; b) Cau trac mach don ADN



