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ch­¬ng v

di truyÒn häc ng­êi

§10. ph­¬ng ph¸p  nghiªn cøu Di TruyÒn ng­êi 

vµ øng dông trong y häc
 I. Môc ®Ých, yªu cÇu :

Qua bµi nµy häc sinh ph¶i: 
- Gi¶i thÝch ®­îc ®Æc ®iÓm ®Æc tr­ng vÒ ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu di truyÒn ë ng­êi.

- Chøng minh ®­îc nh÷ng ®Æc ®iÓm sinh häc ë ng­êi còng tu©n theo quy luËt di truyÒn cña sinh vËt.

- Tr×nh bµy ®­îc nh÷ng øng dông di truyÒn ë ng­êi vµo y häc ®Ó t×m hiÓu nguyªn nh©n, chÈn ®o¸n, phßng ngõa, h¹n chÕ c¸c tËt, bÖnh di truyÒn vµ ®iÒu trÞ 1 sè tr­êng hîp.

- §äc vµ x¸c ®Þnh ®­îc s¬ ®å ph¶ hÖ cña 1 sè bÖnh nµo ®ã trong 1 dßng hä.

- Tin t­ëng vµo kh¶ n¨ng di truyÒn y häc trong viÖc kh¾c phôc 1 sè bÖnh di truyÒn ë ng­êi.

II.§å dïng d¹y häc.

Gi¸o viªn cÇn chuÈn bÞ c¸c ®å dïng d¹y häc sau:

- Tranh vÏ phãng to h×nh 18 ë s¸ch gi¸o khoa vµ h×nh 7,8 ë s¸ch gi¸o viªn.

- Mét sè d÷ liÖu trong ch­¬ng di truyÒn häc ng­êi (Di truyÒn häc, tËp II, Phan Cù Nh©n, NguyÔn Minh C«ng, §Æng H÷u Lanh, Nhµ xuÊt b¶n Gi¸o dôc).

III.TiÕn tr×nh d¹y häc:

   1) æn ®Þnh, kiÓm diÖn líp.

   2) KiÓm tra bµi cò :

 - HÖ sè DT lµ g× ?

 - Thùc chÊt cña chän läc hµng lo¹t vµ chän läc c¸ thÓ

   3) Néi dung bµi míi.

Nªu vÊn ®Ò : Con ng­êi lµ mét sinh vËt, nh­ng mÆt kh¸c con ng­êi cßn tu©n theo quy luËt x· héi, vËy nh÷ng tÝnh tr¹ng ë ng­êi sÏ di truyÒn nh­ thÕ nµo? ( H«m nay, chóng ta sÏ cïng t×m hiÓu trong néi dung bµi..
	
	I. Nh÷ng ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu di truyÒn  ë ng­êi



	   - Theo c¸c em, chóng ta lµ con ng­êi nh­ng còng lµ sinh vËt nh­ mäi sinh vËt kh¸c, vËy liÖu chóng ta cã thÓ ¸p dông c¸c ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu di truyÒn nh­ ®èi víi c¸c sinh vËt kh¸c kh«ng?V× sao?
   (Kh«ng, v× chóng ta tuy lµ mét sinh vËt nh­ mäi sinh vËt kh¸c nh­ng chóng ta sèng trong x· héi vµ v× thÕ cßn tu©n theo c¸c quy luËt x· héi n÷a. H¬n n÷a, khi nghiªn cøu di truyÒn ng­êi chóng ta th­êng gÆp 1 sè khã kh¨n c¶ vÒ mÆt tù nhiªn còng nh­ x· héi.)


	

	Tr­íc khi t×m hiÓu c¸c ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu di truyÒn ng­êi, chóng ta cïng nªu qua 1 sè khã kh¨n mµ c¸c nhµ nghiªn cøu di truyÒn häc th­êng hay gÆp:

	

	
	- Khã kh¨n khi nghiªn cøu di truyÒn ë ng­êi:



	- Khi nghiªn cøu di truyÒn ë ng­êi, chóng ta th­êng gÆp nh÷ng khã kh¨n g× vÒ mÆt tù nhiªn?

	+ YÕu tè tù nhiªn : 



	+ V× sao l¹i nãi con ng­êi sinh s¶n chËm? (§Ó cã thÓ sinh s¶n con ng­êi chóng ta Ýt nhÊt ph¶i chê ®ñ m­êi mÊy n¨m: “n÷ thËp tam, nam thËp lôc” )


	· Sinh s¶n chËm 

	+ ë n­íc ta, ph¸p luËt khuyÕn khÝch mçi gia ®×nh ®Î mÊy con?( ph¸p luËt khuyÕn khÝch mçi gia ®×nh ®Î mét ®Õn hai con)

	· ®Î Ýt con.

	+ Bé NST cña ruåi giÊm lµ bao nhiªu? (8)

+ Bé NST cña ®Ëu Hµ Lan lµ bao nhiªu (14)
+ So víi bé NST cña ng­êi th× bé NST cña ng­êi lµ nhiÒu hay Ýt?


	· bé NST 2n nhiÒu (2n = 46)

	    + kÝch th­íc ,h×nh d¹ng NST ng­êi nh­ thÕ nµo?
	· kÝch th­íc NST nhá, Ýt sai kh¸c vÒ h×nh d¹ng, kÝch th­íc

	- Víi c¸c sinh vËt kh¸c, cã nh÷ng ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu di truyÒn nµo mµ chóng ta ®· häc? (ph­¬ng ph¸p lai, g©y ®ét biÕn...)
 
	

	- Chóng ta cã thÓ ¸p dông c¸c ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu ®ã cho con ng­êi ®­îc kh«ng? (Kh«ng, v× x· héi loµi ng­êi kh«ng cho phÐp).

	+ YÕu tè XH: Kh«ng thÓ ¸p dông c¸c ph­¬ng ph¸p lai, g©y ®ét biÕn ®Ó nghiªn cøu nh­ ®èi víi c¸c sinh vËt  kh¸c.



	Do con ng­êi cßn tu©n theo quy luËt x· héi, nªn kh«ng thÓ sö dông c¸c ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu sinh häc ¸p dông cho con ng­êi. 
VËy ®Ó nghiªn cøu c¸c quy luËt di truyÒn ë ng­êi chóng ta  th­êng ¸p dông nh÷ng ph­¬ng ph¸p nµo?

	

	
	- C¸c ph­¬ng ph¸p chñ yÕu khi nghiªn cøu di truyÒn ë ng­êi.

 + Nghiªn cøu ph¶ hÖ 

 + Nghiªn cøu trÎ ®ång sinh

 + Nghiªn cøu tÕ bµo.


	- ThÕ nµo lµ ph¶ hÖ ?
	     1. Nghiªn cøu ph¶ hÖ :



	Ph¶ : s¸ch ghi chÐp thø tù  

HÖ : Sù liªn hÖ gi÷a c¸c thÕ hÖ trong mét dßng hä.


	

	-ThÕ nµo lµ ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu ph¶ hÖ?
	- Lµ ph­¬ng ph¸p theo dâi sù di truyÒn ë mét tÝnh tr¹ng nhÊt ®Þnh trªn nh÷ng ng­êi thuéc cïng 1 dßng hä qua nhiÒu thÕ hÖ

	    Treo tranh h×nh 18 SGK
	- C¸c ký hiÖu chuÈn dïng trong thiÕt lËp ph¶ hÖ: 

( Nam giíi                     ( N÷ giíi 

◊ giíi cßn ch­a biÕt

(┬( KÕt h«n(╤( KÕt h«n hä hµng



(    (  (    (  §ång sinh cïng trøng


(    (  (    (    (     (   §ång sinh 
                                        kh¸c trøng


    SÈy thai            §Î non        ChÕt lóc lät lßng

          H«n phèi 

           v« sinh         (    Ng­êi mÑ dÞ 
                                        hîp tö vÒ gen

(      (                ChÕt 

(     (  Nh÷ng ng­êi ®Çu tiªn  cña 
(     (                 ph¶ hÖ             


	- Môc ®Ých nghiªn cøu ph¶ hÖ lµ g×?
	- Môc ®Ých nghiªn cøu:



	
	  X¸c ®Þnh  tÝnh tr¹ng nghiªn cøu lµ tréi hay lÆn, do mét hay nhiÒu gen chi phèi, cã liªn kÕt víi giíi tÝnh hay kh«ng.

	- VD?
	- VD:

 TÝnh tr¹ng tréi: Da ®en, tãc qu¨n, m«i dµy, l«ng mi dµi,  mòi cong.

 TÝnh tr¹ng lÆn: Da tr¾ng, tãc th¼ng, m«i máng, l«ng mi ng¾n, mòi th¼ng.

 Gen §B tréi: X­¬ng chi ng¾n, s¸u ngãn tay, ngãn tay ng¾n.
 Gen §B lÆn: B¹ch t¹ng,  ®iÕc DT, c©m ®iÕc bÈm sinh.

 TÝnh tr¹ng DT liªn kÕt víi giíi tÝnh: BÖnh m¸u khã ®«ng, mï mµu ®á vµ mµu lôc.

 TÝnh tr¹ng DT ®a gen: N¨ng khiÕu to¸n, ©m nh¹c, héi ho¹.



	C¸c n¨ng khiÕu ngoµi t¸c ®éng cña gen cßn chÞu ¶nh h­ëng nhiÒu cña MT.
	

	
	   2. Nghiªn cøu trÎ ®ång sinh

	- ThÕ nµo lµ trÎ ®ång sinh?( NhiÒu trÎ ®­îc sinh ra trong cïng mét lÇn sinh)


	

	- Cã mÊy tr­êng hîp trÎ  ®ång sinh?

  Cã hai TH: + §ång sinh cïng trøng

                     + §ång sinh kh¸c trøng


	

	
	a) §ång sinh cïng trøng:



	- ThÕ nµo lµ ®ång sinh cïng trøng?
	- Kh¸i niÖm: lµ tr­êng hîp mét trøng ®­îc thô tinh, qua nh÷ng lÇn ph©n bµo  ®Çu tiªn hîp tö t¸ch thµnh hai hoÆc nhiÒu tÕ bµo riªng lÎ, mçi tÕ bµo nµy ph¸t triÓn thµnh 1 c¬ thÓ



	                                             ph©n bµo      A

1 trøng  X  1tinh trïng ( 1 hîp tö               B

(cïng giíi tÝnh ,cïng kiÓu gen
KiÓu gen ( tÝnh tr¹ng 
	

	
	- §Æc ®iÓm : C¸c trÎ cïng giíi tÝnh, cïng kiÓu gen.



	- Môc ®Ých nghiªn cøu lµ g×?
	- Môc ®Ých nghiªn cøu: Ph¸t hiÖn ¶nh h­ëng cña m«i tr­êng ®èi víi c¸c kiÓu gen ®ång nhÊt, tõ ®ã x¸c ®Þnh ®­îc ®Æc tÝnh nµo do gen quy ®Þnh lµ chñ yÕu, tÝnh tr¹ng nµo chÞu ¶nh h­ëng nhiÒu cña m«i tr­êng.

	VD: Nhãm m¸u, mµu m¾t, d¹ng tãc, bÖnh tËt DT do gen quy ®Þnh lµ chñ yÕu.

 Khèi l­îng c¬ thÓ, ®Æc ®iÓm t©m lý, tuæi thä chÞu ¶nh h­ëng nhiÒu  cña hoµn c¶nh sèng.


	

	
	      b) §ång sinh kh¸c trøng:



	- ThÕ nµo lµ trÎ ®ång sinh kh¸c trøng?
	- Kh¸i niÖm: Lµ nh÷ng ng­êi sinh ra tõ hai hoÆc nhiÒu trøng rông cïng mét lóc, ®­îc c¸c tinh trïng kh¸c nhau thô tinh vµo cïng mét thêi ®iÓm.

	Trøng 1  X  tinh trïng 1 (  hîp tö 1

           2                       2                    2

 ( KiÓu gen kh¸c nhau, cã thÓ cïng hoÆc kh¸c giíi tÝnh, cã ®Æc ®iÓm DT t­¬ng ®­¬ng víi anh chÞ em cïng bè mÑ  
	

	
	§Æc ®iÓm: TrÎ cã thÓ cïng hoÆc kh¸c giíi tÝnh, cã ®Æc ®iÓm di truyÒn t­¬ng ®­¬ng víi anh chÞ em cïng bè mÑ.



	- Môc ®Ých nghiªn cøu lµ g×?
	- Môc ®Ých nghiªn cøu: T­¬ng tù nghiªn cøu ph¶ hÖ.



	
	 3. Nghiªn cøu tÕ bµo.



	- ThÕ nµo lµ nghiªn cøu TB?
	- Kh¸i niÖm: lµ nghiªn cøu bé NST, cÊu tróc hiÓn vi cña c¸c NST trong tÕ bµo c¬ thÓ.



	- Môc ®Ých nghiªn cøu lµ g× ?
	- Môc ®Ých: Ph¸t hiÖn c¸c dÞ tËt vµ bÖnh di truyÒn bÈm sinh liªn quan víi c¸c ®ét biÕn NST

	VD: 

MÊt ®o¹n NST 21, 22( b¹ch cÇu ¸c tÝnh. 

MÊt ®o¹n13,14,15 ( søt m«i, thõa ngãn, chÕt yÓu.

 MÊt ®o¹n 16,17,18( ngãn trá dµi h¬n ngãn gi÷a, tai thÊp, hµm bÐ.


	

	
	II. DT y häc:

	- ThÕ nµo lµ DT y häc?
	Lµ hiÖn t­îng vËn dông c¸c kh¶ n¨ng di truyÒn häc ®Ó gióp y häc t×m hiÓu nguyªn nh©n, chÈn ®o¸n , ®Ò phßng vµ mét phÇn nµo ch÷a mét sè bÖnh di truyÒn trªn ng­êi.

	
	- DÞ tËt bÈm sinh liªn quan ®Õn ®ét biÕn  NST vµ ®ét biÕn gen ch­a cã c¸ch ch÷a nh­ng cã thÓ ®Ò phßng, dù ®o¸n kh¶ n¨ng xuÊt hiÖn bÖnh.



	VD: B¹ch t¹ng do gen lÆn trªn NST th­êng.

Bè  X mÑ ®ång hîp tö vÒ gen ( 100% con b¹ch t¹ng.

 ChØ mét ng­êi ®ång hîp tö, ng­êi kia dÞ hîp tö ( 50% 

 Hai ng­êi dÞ hîp tö(25% 


	

	- T¹i sao nãi ''phÇn nµo ch÷a ''?
	- Cã thÓ ng¨n ngõa sù biÓu hiÖn bÖnh nh­ng cÊu tróc cña gen ®ét biÕn th× kh«ng ch÷a ®­îc, con cña ng­êi bÖnh vÉn thõa h­ëng gen g©y bÖnh.



	
	- NÕu bÖnh thuéc lo¹i kh«ng ch÷a ®­îc th× ph¶i cÊm kÕt h«n gÇn, h¹n chÕ sinh ®Î.



	4. Cñng cè kiÕn thøc:
	Häc sinh tãm t¾t néi dung vµ hiÖu qu¶ cña c¸c ph­¬ng ph¸p nghiªn cøu ph¶ hÖ, ph­¬ng ph¸p phßng vµ ch÷a c¸c tËt, bÖnh di truyÒn.



	5. H­íng dÉn häc tËp:
	H·y chøng minh con ng­êi còng tu©n theo c¸c quy luËt di truyÒn vµ biÕn dÞ nh­ c¸c sinh vËt kh¸c

§äc bµi ®äc thªm: “Di truyÒn y häc t­ vÊn, di truyÒn häc vµ vÊn ®Ò d©n sè”.
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