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Tong hop kién thic chuyén dé: Pot bién cau truc

nhiém sac thé - Mat doan

1. Khdi niém va dac diém chung
a. Pinh nghia

Dot bién mat doan nhiém sac thé (NST) la dang dbt bién cau trdc NST lam mat
di mot doan nao dé clia NST. Doan bi mat cé thé chlra mot hoac nhiéu gen. Pay
la dang dot bién thuong gay hau qud nghiém trong nhéat trong cac loai dot bién

cau truc NST.
b. Ky hiéu
Gid s&r mot NST ban dau c6 céc gen dugc sap xép theo thir tv ABCDEFGH.

e Néu mat doan chta gen D, E, F, NST sau dot bién sé la: ABCGH.

e Doan bj mat: DEF.

2. Co ché phat sinh

Dot bién mat doan cé thé xdy ra do cac tdc nhan vat ly (tia phdng xa, tia cuc
tim), hdéa hoc (hdéa chat doc hai) hoac do céc roi loan sinh ly, sinh héa trong té

bao. Cac co ché chinh bao gom:
e Sai sot trong qua trinh tai ban ADN: NST tu nhan d6i khong hoan chinh,

lam mat mot doan.
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» Sai sét trong qua trinh trao déi chéo khéng can giira cdc cromatit:

Trong qua trinh giam phén, su trao d6i chéo khéng déu cé thé dan dén mot

cromatit bji mat doan va cromatit kia dugc |ap doan.

e Tac déng cua tac nhan gay doét bién: Cac tdc nhan nay cé thé lam dit

gay NST. Néu mot NST bi dit & hai vi tri va doan gitta khong dugc néi lai, n

sé bi tiéu bién trong qua trinh phan bao, gay ra mat doan gilta. Néu NST bi

d@t & mot vi tri gan dau muat, doan cudi cé thé bi mat.

3. Phan loai dot bién mat doan

Dua vao vj tri doan bi mat trén NST, ngudi ta chia dot bién_mat doan thanh hai

loai chinh:

Loai mat doan

Vi du minh hoa
(NST ban dau:

ABCDEFGH)

Mat doan dau
(Terminal

deletion)

Mat doan gilra
(Interstitial

deletion)

NST bi dit mot doan & phia dau
mut. Doan bi dut khéng c6 tam
dong nén sé bj tiéu bién qua cac

lan phan bao.

NST bi dut & hai vi tri, doan gilra bi
tach ra. Hai dau con lai cia NST noi
lai v6i nhau, con doan bi tach ra

khéng c6 tam ddng sé bi tiéu bién.
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Mat doan ch(ra gen

A, B ¢ dau mut.

NST sau dot

bién: CDEFGH
Mat doan ch(a gen
C, D & qgilra.

NST sau dot

bién: ABEFGH
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4. Hau qua cua dot bién mat doan
Mat doan NST thuong gay ra nhitng hau qua nghiém trong doéi véi sinh vat, vi né

lam giam so lugng gen trén NST, gay méat can bang hé gen.

e Gay chét hoac giam suc séng: Néu doan mat cha cac gen quan trong,
dot bién c6 thé gay chét cho thé dot bién, dac biét la & trang thai dong hagp

tar. Vi du, mat doan 16n thudong gay chét ngay & giai doan phoi.

e Gay ra cac bénh, hdi ching di truyén: Mat doan nhd hon cé thé khong

gay chét nhung gay ra cac bénh tat, dj tat bam sinh.

e Lam bi€u hién tinh trang lan: Khi mdt doan NST cla cap tuong déng bi
mat, cadc gen 1an trén doan tuong (ng ctia NST con lai sé dugc bi€u hién ra

ki€u hinh. Hién tugng nay goi la giad trdi (pseudodominance).
Vi du cu thé vé hdu qua
1. & nguoi - Hoi chitng "Tiéng meéo kéu" (Cri-du-chat):

o Nguyén nhan: Do mat mot doan ngan & dau vai ngan cta nhiém sac thé

A

sO 5.

o Hau qua: Tré sinh ra cé tiéng khéc a thé nhu tiéng meo kéu (do dj tat
thanh quan), thi€u nang tri tué nang, dau nhd, va cac dj tat khac vé tim,

co quan ndi tang.

2. O nguoi - Hoi chiing Wolf-Hirschhorn:

o Nguyén nhan: Mat doan é dau vai ngan cla nhiém sac thé sé 4.
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o Hau qua: Gay ra cac di tat nghiém trong trén khudén mat (trdn do, mat xa

nhau), cham phat trién tri tué va thé chat nang.

3. O rudi giam (Drosophila melanogaster):
o Nguyén nhan: Mat mot doan nho trén NST gidi tinh X.

o Hau qua: Gay ra ki€u hinh mat det thay vi mat 16i binh thuong. Day la

mot trong nhirng dot bién cau trdc NST dau tién dugc phat hién.

5. Vai tro va y nghia cua dot bién mat doan

Mac du da s6 la cé hai, dot bién mat doan van c6 mét sé vai tro va y nghia nhat

dinh trong tién hda va nghién ctu.
a. Trong tién héa

Mat doan NST cung cdp mot ngudn nguyén liéu cho qua trinh tién hda. Viéc loai
bd Mot s6 gen cé thé tao ra cac t6 hgp gen mdi, va néu trong diéu kién moi
truong cu thé nao do, ki€u hinh mdéi nay lai cé lgi thi né sé duogc chon loc tu
nhién gilt lai. Tuy nhién, vai tro-nay khéng I1én bang cac dang dot bién khac nhu

|lap doan hay dot bién gen.
b. Trong nghién cttu di truyén va chon giong

e Xac dinh vi tri gen trén NST (Lap ban dé gen): Cac nha khoa hoc cé thé
gay dot bién mat doan & céc vi tri khdc nhau. Néu mot ca thé bi mat doan
NST nao dé va dong thai mat mét tinh trang tuong (ing, ngudi ta c6 thé suy

ra gen quy dinh tinh trang dé nam trén doan NST da bi mat. Day la mot
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phuong phap c6 dién nhung hiéu qua dé lap ban dé gen.
o Vi du: Néu rudi giam mat doan X1 trén NST X thi mat di tinh trang A,
nhung mat doan X2 thi khong mat tinh trang A. Suy ra gen quy dinh tinh

trang A nam trén doan X1.

e Loai bo gen khédng mong mudn: Trong chon giéng thuc vat va vi sinh vat,
nguoi ta c6 thé sir dung cac tdc nhan gay dot bién dé tao ra cac dot bi€n mat
doan nho nham loai bd nhitng gen c6 hai hodac khéng mong muén ra khoi
ki€u gen cula giong.

o Vi du: Loai bd gen lam gidm nang suat hodac gen gay ra dac tinh khong tot

& moét gidng cay trong.

6. TOm tat va so sanh

Mat doan la mo6t dang dot bién cdu trdc NST quan trong. So véi cac dang khac
nhu lap doan, ddo doan hay chuyén doan, mat doan thudng gay hau qua nang
né nhat vi né lam mat vat chat di truyén khong thé phuc héi, dan dén mat can

bang hé gen mot cach nghiém trong.
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