Vidocu.com - Chia sé tai liéu hoc tap mién phi

Tong hop kién thic vé Bién di (Dot bién gen &
Pot bién NST)

Day la tai liéu 6n tap toan dién vé cac dang bién di di truyén, la nén tdng quan
trong trong chuong trinh Sinh hoc 12, gitp hi€u ré co ché tién héa va cac (ng
dung trong thuc tién.
1. Dot bién gen
1. Khai niém va dac diém
o Khai niém: Dot bién gen la nhitng bién dGi nhd trong cau tric cla gen,
thuong lién quan dén mot hodac mot vai cap nucléotit.
e Dac di€ém:
o Phat sinh dot ng6t, riéng 1é, khéng dinh hudng.
o Thuong & trang thai lan va cé hai, mot so it trung tinh hoac cé loi.
o Tan s6 dot bién thap (khoang 1076 - 107%).

o La nguén nguyén liéu so cap, cht yéu cho qua trinh tién hoa.

2. Cac dang dot bién gen (Pét bién di€m)

Dot bién diém la dang dot bién gen chi lién quan dén mot cap nucléotit.
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e a. Mat mot cap nucléétit
o Cau truc: Mat di mot cap nuclébtit trong gen.

o Gidi thich: Gay ra dich khung doc ma di truyén tur vi tri xay ra dét bién,
lam thay déi trinh ty axit amin trong chudi polipeptit tir diém dé vé sau.

Hau qua thuong rat nghiém trong.

o Vi du: Gen A c6 trinh tu - TAX- TTX- AAA- . Néu mat cap A-T & vi tri th( hai,

trinh tu méi sé la - TXT- XAA- A. . . - , dan dén chubi axit amin hoan toan

khac.

e b. Thém mot cap nucléaétit
o Cau truc: Thém vao mot cap nucléotit trong gen.

o Giai thich: Tuong tu nhu mat mét cap nucléotit, dang dot bién nay cling
gay dich khung doc ma di truyén, lam thay déi toan bd trinh tu axit amin

tU vi tri dot bién. Hau qua thudng rat nghiém trong.
o Vi du: Gen B c6 trinh tu - GXA- TTA- GXX- . Néu thém cap G-X sau cap dau
tién, trinh tumai sé la - GXG ATT- AGX-X. . . - .
e c. Thay thé mét cap nucléétit

o Cau truc: Thay thé cap nuclédtit nay bang mét cap nucléotit khac.

o Giai thich: Day la dang dot bién phé bién nhat. Hau qud phu thudc vao vij

tri va loai thay thé:
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= DOt bién déng nghia: B ba mdi va bd ba cli cung ma héa mét axit
amin - khong lam thay déi cau tric protéin.
» DOt bién sai nghia: B6 ba m&i ma héa mot axit amin khac - lam thay

doi mot axit amin trong protéin.

» DOt bién v6 nghia: B6 ba mdéi tra thanh bd ba két thiic (UAA, UAG,

UGA) — chubi pblipeptit bi ngan lai.

o Vi du:
= Bénh hong cau hinh liém: Dot bién thay thé cap A-T bang T-A 6 bd
ba thir 6 clia gen B-hemoglobin, lam axit amin Glutamic (Glu) bi thay
bang Valin (Val), gay bién dang héng cau.
= Dot bién dong nghia: Trong ma di truyén, ¢a XUU va XUX déu ma hda
Leucine. Néu dot bién thay T & bd ba AAG (trén mach goc) thanh A,

MARN tU GTT thanh GTA van ma hda Valin.

3. Nguyén nhan va co ché phat sinh

e Nguyén nhan bén trong: Réi loan sinh Ii, hda sinh trong té bao (vi du: sao
chép nham cta ADN pélimeraza).

e Nguyén nhan bén ngoai (tdc nhan doét bién):
o Tac nhan vat li: Tia t& ngoai (UV) c6 thé lam hai bazo Timin trén clng

mot mach lién két vGi nhau. Tia phdng xa (tia X) gay dat gay ADN.
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o Tadc nhan héa hoc: Héa chat 5-brém uraxin (5-BU) la chat dong dang cla
Timin, gay dbt bién thay thé A-T bang G-X qua cac 1an nhan doéi. Acridin

chén vao mach ADN gay dot bién mat hoac thém cap nucléotit.
o Tac nhan sinh hoc: M6t so virus c6 thé chén hé gen cla chidng vao hé

gen té bao chu, gay dot bién.

Il. Dot bién nhiém sac thé (NST)
Dot bién NST la nhitng bién dGi vé cau trdc hodc so lugng clia NST.
A. Dot bién cau triuc nhiém sac thé

La nhitng bién déi trong cau trdc cia mot hoac nhiéu NST.
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Dang

dot bién

Lap

doan

Khai niém - Co ché

Mot doan NST bi dat
ra va mat di.

Cau truc: NST
(ABCDEFG) = NST

(ABCFG)

M6t doan NST nao
dé dugc lap lai mot
hay nhiéu lan.

Cau truc: NST
(ABCDEFG) = NST

(ABCBCDEFG)
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Mat can bang
gen, thudng gay
chét hoac gidm
sirc song. Mat
doan nhé c6 thé
dugc ng dung dé
loai bé gen khoéng

mong muon.

Tang so lugng
gen, lam tang
hoac giam cudng
do6 bi€u hién cua
tinh trang. Tao
diéu kién cho do6t
bién gen, hinh

thanh gen mai.

O ngudi, mat mot doan
nhd & dau NST s6 21
gay ung thu mau. Mat
doan NST s6 5 gay HOi
ching Meo kéu (Cri-
du-chat), tré cé tiéng

khéc gibng meo kéu.

O rudi gidm, 1ap doan
16A trén NST X lam mat
16i thanh mat det. O dai
mach, l1ap doan lam
tang hoat tinh enzim
amilaza, cé y nghia

trong san xuat bia.
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Dang

dot bién

Chuyén

doan

Khai niém - Co ché

Mot doan NST dut
ra, ddo ngugc 180°
réi noi lai.

Cau truc: NST
(ABCDEFG) = NST

(ADCBEFG)

Trao doi doan gilta
cac NST khoéng
tuong déng hoac
chuyén mét doan tur
NST nay sang NST
khac.

Cau truc:
NST1(AB.CDE) +
NST2(MN.OPQ) -
NST1(AB.OPQ) +

NST2(MN.CDE)
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Thay daéi trinh tu
phan bo gen, c6
thé dnh hudng
dén murc db hoat
déng cua gen. it
anh hudng dén
sitc s6ng. Gop
phan hinh thanh

loai mai.

Chuyén doan I6n
thudng gay chét
hoac mat kha
nang sinh san
(giam phan khong
binh thuong). Cé
vai tro quan trong
trong hinh thanh

loai mai.

G mubi, cac dot bién
dao doan da gdép phan
tao nén cac noi khac
nhau thich nghi véi cac
diéu kién nhiét doé khac

nhau.

O ngudi, chuyén doan
khéng can gilra NST so
22 va NST s6 9 tao ra
NST Philadelphia gay
bénh ung thu mau ac
tinh. S dung con trung
mang chuyén doan lam
cdng cu phong tru sau

hai.
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B. D6t bi€n sé lugng nhiém sac thé

1. Dot bién léch béi (Di boi)

Khai niém: La dot bién lam thay déi s6 lugng NST & mot hodac mot s6 cap

NST tuong dong.

Co ché: Do su khong phan li cia mét hoac mot sé cap NST trong qué trinh

gidm phan, tao ra giao t& thtra hoac thi€u mot vai NST. Su két hop cla cac
giao tlr nay véi giao ti binh thuong sé tao ra thé léch boi. N6 cling cé thé

phat sinh trong nguyén phan & cac té bao sinh dudng.

Coéng thuc tong quat:2n = k (k 1a s6 NST bj thay déi).

Cac dang pho bién va vi du:

o Thé mét (2n - 1): Thi€éu mot NST trong mot cap tuong dong. Vi du: HO
chiing Turner & ngudi (44A + X0), bi€u hién n{r gidi, lun, c6 ngan, khéng cé
kinh nguyét, v6 sinh.

o Thé ba (2n + 1): Thita mdt NST trong mét cap tuong déng. Vi du:

= HOi chiing Down & nguoi (45A + XX hoac 45A + XY), c6 3 NST so 21.
Bi€u hién:cham phat trién tri tué, c6 rut, khe mat xéch.

= HOi ching Klinefelter 6 nguoi (44A + XXY), c6 3 NST gidi tinh. Bi€u
hién: nam gidi, tinh hoan nhd, si dan, vo6 sinh.

= HOi ching siéu nir (44A + XXX).

o Thé& khéng (2n - 2): Thi€u ca hai NST trong mot cap tuong dong. Thudng

gay chét.
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e Hau qua: Gady mat can bang toan bd hé gen nén thudng gay chét, giam suc

song hoac gidm kha nang sinh san.
2. bot bién da boi

o Khai niém: La dang dot bién lam tang so6 luong nguyén bd NST cla loai 1én

mot s6 nguyén lan (3n, 4n, 5n,...).

e Co ché: Do su khdng phén li cla tat ca cac cap NST trong gidm phéan (tao
giao t&r 2n) hoac trong nguyén phan (& dinh sinh trudng, tao canh da boi).
Ngudi ta cé thé gay da bdi héa bang cach st dung hda chat Consixin
(Colchicine).

e Phan loai:

o Tu da boi:

s Khai niém: Su tang s6 bo NST don boi cta cung mot loai.

= Cau truc: Thé tam bdi (3n), thé t& boi (4n),...

» Pac diém: T& bao to, co quan sinh dudng I6n, phat trién khde, chéng
chiu tot. Thé da boi 1é (3n, 5n) thuong khdong cé hat do gidm phéan
khéng binh thudng.

= Vi du: Dua hau tam bdi (3n) khéng hat, qua to ngot. Nho t& bdi (4n)

gua to.

o Di da boi (Song nhi boi):
= Khai niém: Hién tugng lam tang sé bé NST cula hai loai khdc nhau

trong moét té bao. Co thé mang hai bo NST ludng bdi cla hai loai bd me.
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» Co ché: Lai xa gi(ta hai loai khac nhau (P: Loai A (2nA) x Loai B (2nB))
tao ra con lai F1 (nA + nB) thuong bat thu. Sau dé da bdi hda F1 tao ra
co thé dj da boi (2n, + 2ng) hiu thu.

= Cong thL'rc:ZnA + 2ng

» Vi du: Nha khoa hoc Karpechenko lai cdi bap (2n=18) véi cai cu
(2n=18), tao con lai F1 (n=9+9=18) bat thu. Da bdi héa F1 tao ra cay
song nhij bdi (2n=36) h{u thu, cho ra loai méi la cai bap-cai cu (loai

Raphanobrassica).

I1l. Vai tro cua bién di trong tién héa va chon giong
1. Vai tro trong tién héa

» Dot bién gen (dot bién diém): La ngudn-nguyén liéu so cap va chu yéu
cho qué trinh tién héa. Ching tao ra cac alen mdi, lam phong pht vén gen
cla quan thé. Du da sé la c6 hai, nhung trong moi truong thay déi, mot dot
bién [an c6 hai cé thé trég thanh co lgi.

o DOt bién cau tric NST: Gop phan sap xép lai cac gen, tao ra cac t6 hop
gen mdi. Pdo doan va chuyén doan cé vai tro quan trong trong viéc hinh
thanh céc co ché céch li, dan dén hinh thanh loai méi. Lap doan tao vat liéu

cho sy hinh thanh gen méi.

o DOt bién sé luong NST:
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o Dot bién léch bdi: Cung cdp nguyén liéu th cap, lam thay déi so lugng

gen.

o Dot bién da bdi: La con duong hinh thanh loai méi phé bién & thuc vat

(ca tu da boi va di da bdi), dién ra nhanh chéng.

2. Vai tro trong chon giong

e Tao nguén nguyén liéu cho chon giéng: Cac nha khoa hoc cht déng gay
dot bién bang cac tac nhan vat |i, héa hoc dé tao ra cac giéng vat nudi, cay

trong madi cé nang suéat, phdm chat cao.

e Ung dung cta cac dang dét bién:

o Gay doét bién gen: Tao ra cac ching vi sinh vat c6 kha nang téng hop
khéng sinh, axit amin véi nang suét cao (vi du: ching Penicillium). Tao
giong lda, dau tuong... c6 cac dac tinh quy.

o Gay doét bién léch bdi: Dung dé xac dinh vij tri cia gen trén NST.

o Gay dot bién da boi: Rat phé bién trong chon giéng cay trong. Tao ra
cac giéng cay-an qua (nho, dua hau, chudi...) cé qua to, khdng hat, nang
suat cao.

o Gay doét bién cau triac NST: SU dung mat doan nhé dé€ loai bd gen
khéng mong muén; st dung lap doan dé tang cuong bi€u hién cla gen cb

loi.
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