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1. Khai niém Di truyén y hoc

Di truyén y hoc la mot chuyén nganh cuta Di truyén hoc ngudi, chuyén nghién

cltu, chdn doan, phong ngtra cac bénh, tat di truyén va cédc van dé sutc khoe cé

lién quan dén di truyén & ngudi. Nganh nay gilp giai thich co ché gay bénh &

cap d6 phan t& va té bao, tir dé dua ra cac gidi phap phong nglra va diéu tri

hiéu qua.

Il. Bénh di truyén phan tu

La cac bénh do dot bién gen gay ra. Da s6 cac bénh di truyén phan t& la do doét

bi€n gen lan, vi gen d6t bién troi thuong gay chét & giai doan sém.

1. Co ché gay bénh

Co ché: Dot bién gen —» Gen khong téng hop dugc protein hodac téng hgp

protein bj thay d&i chirc ndng — Radi loan chuyén hda —» Gay bénh.

2. M6t s6 bénh di truyén phan tu thuong gap

a. Bénh Phenylketonuria (PKU)

e Nguyén nhan: Do dot bién gen 1an trén NST thudng s6 12, gay thi€u hut
enzyme Phenylalanine hydroxylase.

e Co ché: Enzyme Phenylalanine hydroxylase c6 vai tro chuyén hda
Phenylalanine (Phe) thanh Tyrosine (Tyr). Khi enzyme nay thiéu hut, Phe tich
tu trong mau, di 1én ndo va gay tén thuong hé than kinh, dan dén thi€u nang
tri tué.

Vidocu.com - Chia sé tai liéu hoc tdp mién phi Trang 1/7



e Bi€u hién: Tré em mac bénh c6 bi€u hién thiéu nang tri tué, suy gidm nhén

thdrc nang.

e Phong va chita bénh: Phat hién sém & giai doan sao sinh. Ap dung ché dé
an kiéng nghiém ngat, gidm Phenylalanine trong khdu phan an dé tré phat

trién binh thudng.
b. Bénh héng cau hinh liém

e Nguyén nhan: Do dét bién gen lan trén NST thuong s6 11, gay ra su thay
déi trong chubi B-hemoglobin (Hb). Cu thé la dot bién thay thé cap A-T bang

T-A, dan dén axit amin Glutamic (vi tri s6 6) bi thay thé bang Valine.

e Co ché: Su thay déi nay lam cho phan t&r hemoglobin (HbS) dé két dinh véi
nhau khi néng do oxy thap, khién hong cau tir hinh dia I16m hai mat chuyén
thanh hinh liém. H6ng cau hinh liém dé v, gay thi€éu mau va cé thé gay tac
nghén cac mach mau nha.

e Bi€u hién: Gay thi€u mdu man tinh, dau dén do tdc mach, tén thuong cac
co quan.

e Uu thé cua thé di hop: Ngudi mang gen di hap (HbA/HbS) cé kha nang
khdng bénh sot rét tot hon nguoi binh thuong (HbA/HbA), do ky sinh trung
sot rét kho phéat trién trong hong cau hinh liém. Day la mét vi du dién hinh vé

uu thé ctia thé dj hop.
c. Bénh thiéu mau do thiéu enzyme G6PD

e Nguyén nhan: Dot bién gen |an trén NST gidi tinh X, gay thi€u hut enzyme

G6PD (Glucose-6-phosphate dehydrogenase).
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e Co ché: Enzyme G6PD gilp bdo vé mang hong cau khai cac tdc nhan oxy
hda. Khi thi€u enzyme nay, héng cau dé bj v& khi nguoi bénh an dau tam

hodac sir dung mot soé loai thudc, hda chat.

» Biéu hién: Vang da so sinh, thi€u mau tan huyét cap tinh.

I1l. HS6i ching bénh lién quan dén dét bién nhiém sac thé

(NST)

La cac bénh, hdi chiing do d6t bién cau trdc hoac sé lugng NST gay ra, thuong

lién quan dén nhiéu gen va gay ra cac tén thuong nghiém trong & nhiéu co

quan.

1. D6t bién sé lugng NST thuong

a. Héi chiing Down (3 NST sé 21)

e BO NST:47, XX, +21 (n() hoac 47, XY, +21 (nam).

e Nguyén nhan: Do cé 3 NST s6 21 trong té bao. Nguyén nhan chu yéu la do
su khéng phan li cia cap NST 21 trong qua trinh giam phan hinh thanh giao
tr & bo hoac me. Nguy ca sinh con mac hdi chirng Down tang theo tudi cla

nguadi me.

e Bi€u hién: Cham phat trién tri tué, c6 ngan, gdy rong va det, khe mat xé&ch,
ludi day va hay theé ra, ngén tay ngan. Thuong mac kem céc dij tat tim bam
sinh va giam kha nang mién dich.

b. Hdi chiing Edwards (3 NST sé 18)

e BO NST:47, XX/XY, +18.
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e Bi€u hién: Tran do, tai thap, ham bé, dj tat tim, than va céc co quan ndi

tang khac. Ty |é t&r vong rat cao, thudng chét trong vai thang dau sau sinh.

2. Dot bién so lugng NST gidi tinh

Hdi chung ! Bi€u hién chinh

45, Lun, ¢6 ngan, tuyén vl khéng phéat trién,
Turner N

X0 khdng cé kinh nguyét, t& cung nhd, vo sinh.

47, Chan tay dai, than hinh nir héa (nguc phat
Klinefelter Nam

XXY trién), tinh hoan nha, si dan, vo sinh.

Phat trién thé chat binh thuong, budng tring

Siéu nir (HOi 47, va da con binh thuong, cé kha nang sinh san.
NG
chung 3X) XXX Mot s6 truong hgp cé thé cham phat trién tri
tué.

3. Dot bién cau truc NST
Hoi chitng Méo kéu (Cri du chat)
e Nguyén nhan: Mat mo6t doan ngan trén vai ngan ctia NST so 5.

e Bi€u hién: Tré so sinh c6 ti€ng khdc giéng ti€éng meéo kéu, dau nho, thi€u

nang tri tué nang.
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IV. Bénh ung thu

Ung thu [a mét nhédm bénh dac trung bdi su tang sinh khong kiém soat clia cac

té bao, tao thanh cac khoéi u ac tinh. Céc té bao ung thu cé khd nang xam lan

cac mo6 l1an can va di can dén cac bd phan xa cla co thé.

1.

Nguyén nhan va co ché

Ung thu phat sinh do cédc dét bién gen lam réi loan chu ki té bao.

o DOt bién gen tién ung thu (proto-oncogene): Gen tién ung thu c6 vai tro

kich thich phan bao mot cach cé kiém soét. Khi bi dot bién, ching tré thanh
gen ung thu (oncogene), hoat dong qua mdc va thic ddy té bao phan chia

lién tuc.

o DOt bién gen uc ché khéi u: Gen nay c6 vai tro sdn xuat cac protein kim

2.

ham su phan bao, stra chita cac sai sét DNA. Khi gen nay bi dot bién va mat
chirc nang, té bao sé& mat di ca ché 'phanh’, dan dén phan chia khéng kiém
soat. Vi du: Gen p53 la mot gen Uc ché khéi u quan trong, dot bién ¢ gen

nay dugc tim thay trong hon 50% cac loai ung thu & ngudi.

Cac tac nhan gay ung thu

e Tac nhan vat ly: Tia phdong xa (tia X, tia gamma), tia t&r ngoai (UV) trong

anh nang mat troi.

e Tac nhan héa hoc: Cac hda chat trong khéi thuéc 14 (benzopyrene), thuéc

trir sau, chat doc da cam (dioxin).

e Tac nhan sinh hoc: M6t s6 loai virus cé thé gay ung thu (vi du: virus HPV

gay ung thu cé t& cung, virus viém gan B gay ung thu gan).

Vidocu.com - Chia sé tai liéu hoc tdp mién phi Trang > /7



V. Cac bién phap phong va chira bénh, tat di truyén

1. Tu van di truyén

La qud trinh cac chuyén gia di truyén cung cap théng tin va loi khuyén cho céc
cap vg chéng hoac ca nhan vé nguy co mac bénh di truyén. Qua trinh nay bao
gom:

1. Xay dung pha hé dé theo doi su di truyén cta bénh.

2. Chan doan va xac dinh chinh xac bénh.

3. Du dodn kha nang sinh con mac bénh.

4. Pua ra loi khuyén vé viéc két hon, sinh con, va cac lua chon phong ngua.

2. Sang loc va chan doan truédc sinh
La cac ki thuat gitp phat hién sém cac di tat, bénh di truyén & thai nhi.

o Ki thuat choc do dich 6i: Lay dich 6i ch(ra té bao cta thai nhi vao tuan thi
15-18 cla thai ki d€ phéan tich b6 NST (karyotype) hodc ADN, nham phét hién

cac hdéi ching nhu Down, Edwards, Turner...

o Ki thuat sinh thiét tua nhau thai (CVS): Ldy m6t mau moé ti nhau thai
vao tuanth& 10-12 cda thai ki dé xét nghiém. Ky thuat nay cho két qua sém
hon choc 6i nhung cé nguy co say thai cao hon mot chut.

o Xét nghiém khdéng xam lan (NIPT): Phan tich cdc doan ADN tu do cua thai
nhi c6 trong méau clia ngudi me dé€ sang loc cac bat thuong vé sé luong NST.

bay la phuong phap an toan va c6 do chinh xac cao.
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3. Liéu phap gen

La viéc s dung cac ki thuat di truyén dé stra chlra hoac thay thé céc gen bi 16i,

MG ra trién vong diéu trj tan goc cac bénh di truyén.

e Nguyén tac: Dung mot vector (thuong la virus da dugc lam yéu di) dé dua
gen lanh vao té bao clia bénh nhan.

e Thach thuc: Day la mot linh vuc con mdi, déi mat véi nhiéu khé khan vé ki
thuat (dua gen dén duang té bao dich, kiém soat hoat dong clia gen) va cac

van dé vé dao ddc sinh hoc.
4. Cac bién phap khac trong xa hoi

o Xay dung méi truong séng lanh manh: Tranh ti€p xUc v4Gi cac tdc nhan
gay dot bién nhu héa chat doc hai, tia phéng xa.

e Thuc hién nép sdng van minh: Khéng lam dung thuéc, khéng s dung ma
tdy, han ché ruou bia, thuoc I3.

e Han ché két hén can huyét: Tranh tao diéu kién cho cac gen 1an gay bénh
bi€u hién & thé hé sau.

e Sang loc so sinh: Ldy mau gét chan cula tré so sinh dé phat hién sém mot
sO bénh di truyén nhu PKU, thi€u men G6PD, suy gidp bam sinh, tir dé cé

bién phap can thiép kip thai.
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