CHU PE UNG DUNG DI TRUYEN HQOC NGUOI
VAN DE 1- BAI 21 :
DI TRUYEN Y HQC

|. Khai niem di truvén y hoc

-La 1 bo phan cua di truyén hoc nguoi, chuyén nghién ctru phét hién cac co ché gay
bénh di truyén va dé xuét cac bién phap phong ngira, cach chita tri cac bénh di truyén
O nguoi

I1. Bénh di truyén phén tir

- Khai niém : La nhitng bénh ma co ché gy bénh phan 16n do dot bién gen giy nén
*Vidu:

- Bénh phéninkéto ni¢u

Do d6t bién gen 1an nam trén NST thuong ma hoa enzim xtc tac cho phan timg chuyén

hoa axit amin pheninalanin thanh tirdzin trong co thé lam phéninalanin tich ty trong
mau di 1én ndo dau doc t€ bao than kinh

- Bénh thieu mau hong cau hinh liem

Do dot bién gen troi nam trén NST thuong l1am cho co thé thiéu mau, thé luc giam
sat, suy tim. ndo khong dugc cung cip du mau, lach bi ton thuong..

- Bénh bach tang: do dot bién gen 13n nam trén NST thudng
- Bénh mau khé ddéng, mat mau: do dot bién gen lan nam trén NST X
- Bénh tim 16ng tai, tit dinh ngén tay 2,3: do dot bién gen lin nam trén NST Y .

111, Héi chitng bénh lién quan dén dpt bién NST

Khai niém : Cac dot bién cu trac hay sé lugng NST lién quan dén rat nhiéu gen,
gy hang loat ton thuong & cac hé co quan nguoi bénh nén goi 1 hoi chimg bénh.
Hoi chtng bénh do dot bién NST thudng nguy hiém hon so véi do dot bién gen.

* Vi du : hoi chung Pao (3 NST 21), hoi chung Tocno (XO), Hoi chung siéu nit
(XXX), hoi chimg Clayphento (XXY), Hoi chimg Etudt (3 NST 18), hoi chimg Patau
(3 NST 13)...

IV. Bénh ung thw




- Khai niém :

La loai bénh duoc giy nén boi nhiéu loai dot bién khac nhau (46t bién gen, dot
bién NST) 1am té bao phan chia lién tuc va c6 kha niang di chuyén vi tri tao nén cac
khéi u chén ép cac co quan trong co thé.

+ Pic biét 1a dot bién xay ra ¢ 2 loai gen : Gen quy dinh yéu t6 sinh truong va Gen
trc ché cac khéi u

- Céch diéu tri : Hién nay chua co thudc dic tri, chi dung tia phong xa hodc hoa
chat dé diét cac té bao khéi u. Tuy nhién phuong phap nay thudng gy nén nhitng tac
dung phu rat ning né cho co thé.

PHAN TRAC NGHIEM:

Cau 1: Bénh hodc hdi chirng nao sau day & nguoi do su rdi loan co ché phan bao
dan dén su tang sinh khong kiém soat dugc ciia mot so loai t€ bao?

A. Hoi ching Dao. B. Bénh hong cau hinh liém.  C. Hoi chimg Técno.
D. Bénh ung thu.

Cau 2: Khi ndi vé hoi chimg Pao ¢ nguoi, phat biéu nio sau day 1a ding?

A. Nguoi mic hoi ching Pao van sinh con binh thuong.

B. Hg1 chiing DPao thuong gap & nam, it gap & ntr.

C. Ngudi mic hoi ching Pao c6 ba nhiém sac thé so 21.

D. Tudi me cang cao thi tan sb sinh con méc hoi chimg Pao cang thap.

Ciu 3: Khi néi vé bénh phéninkéto niéu & ngudi, phat biéu nao sau day 1a dung?
A. Bénh phéninkéto niéu 1a do lugng axit amin tir6zin du thira va @ dong trong mau,
chuyén 1én ndo giy dau doc té bao than kinh.

B. C6 thé phat hién ra bénh phéninkéto niéu bang cach lam tiéu ban té bao va quan
sat hinh dang nhiém sic thé dudi kinh hién vi.

C. Chi can loai bo hoan toan axit amin phéninalanin ra khoi khau phan in ctia ngudi
bénh thi nguoi bénh s& trd nén khoe manh hoan toan.

D. Bénh phéninkéto ni¢u la bénh do dot bién & gen ma hoa enzim xuc tac cho phan
g chuyén hoa axit amin phéninalanin thanh tirzin trong co thé.

Ciu 4: Gen dot bién sau ddy ludén biéu hién kiéu hinh ké ca khi ¢ trang théi di hop
la



A. gen qui dinh bénh bach tang. B. gen qui dinh bénh mu mau.
C. gen qui dinh mau khé dong. D. gen qui dinh bénh hong cau hinh
ludi liém.
Céu 5: Cac bénh do dot bién phan tir & nguoi:
A. Hoi chung Claiphento, hdi chiing Toc-no.
B. Bénh Phéninkétd niéu, h6ng cau liém, bach tang.
C. Tat ngén xuong tay chan, bénh bach cau 4c tinh.
D. Bénh mu mau luc do, tat dinh ngén, ung thu mau
Cau 6: Cho biét mdt s6 bénh, tat va hoi chung di truyén o nguoi:

(1) Tat c6 tim 16ng trén vanh tai. (2) Ho1 chimg Pao.  (3) Bénh mu mau do -
xanh luc.

(4) Bénh phéninkéto niu. (5) Bénh bach tang. (6) HG1 chimg Tocno.
(7) Bénh ung thu mau.

C6 bao nhiéu bénh, tat va hoi chtng di truyén 1a do dot bién gen?

A. 4. B. 6. C.3. D. 5.

Cau 7: Co ché phat sinh bénh Pao

A. do cip NST s6 21 ciia bb hodc me khong phan li trong giam phan I, giam phan II
binh thuong tao giao tir chira 2 chiéc thude cap NST s6 21. Qua thu tinh véi giao tur
binh thudng phat trién thanh co thé bi bénh Dao.

B. do cip NST s6 21 cua bd va me khong phan li trong giam phan I, giam phan II
binh thudng tao giao tir chira 2 chiéc thudc cip NST s 21. Qua thu tinh phat trién
thanh co thé bi bénh Dao.

C. do tac nhan gy dot bién sd lwong cia NST lam cip NST 21 khong phan li trong
Nguyén phan hodac Giam phan.

D. do ca 2 chiéc ciia cap NST 21 khong phan li trong nguyén phan ciia hop tir ddn
dén bj bénh Dao.

Ciu 8: Trong quan thé ngudi c6 mot sb thé dot bién sau:
(1) Ung thu mau.  (2) Hong cau hinh liém. (3) Bach tang.  (4) Claiphento.
(5) Dinh ngén 2 va 3. (6) Mau khé dong. (7) Tocno. (8) Pao. (9) Mu mau.



Nhitng thé dot bién nhiém séc thé 1a
A. (1), ), (1), (5), (8). B. (1), (4, (7). (8).
C. (2).(4), (7). (8).(9). D. (4), (5), (6).(7) (8).
Céu 9: Nhan dinh nao sau ddy vé bénh ung thu 1a khong dung?

A. Ung thu 12 loai bénh dugc dic trung boi sy tang sinh khong kiém soat cia mot s6
loai t& bao dan dén hinh thanh khdi u chén ép cac co quan trong co thé.

B. Mot sb nguyén nhan dan dén ung thu nhu dot bién gen, dot bién NST.

C. Ung thu 4c tinh 13 hién twong khdi u dugc hinh thanh va khu tra ¢b dinh tai mot
chd.

D. bot bién gen gy ung thu co thé 1a dot bién gen tro1 hodc dot bién gen lan.
Ciu 10: Céc bénh, tat di truyén chi gap ¢ nam ma khong gip o nir 1a

A. claiphento, tat dinh ngon tay s6 2 va sb 3. B. mu mau, mau kho dong, bach
tang.

C. mu mau, mau kho dong, bach tang, claiphento. D. mu mau, mau kho dong.

Ciu 11: Khi ndi vé cac bénh va hoi chimg bénh di truyén ¢ nguoi, phéat biéu nao sau
day dung?

A. Bénh mu mau do alen 1an nam ¢ ving khong twong dong trén nhiém sic thé gisi
tinh X quy dinh.

B. H6i ching Tocno do dot bién 1éch bdi & nhiém sic thé s 21.

C. Bénh hong cau hinh liém do d6t bién gen lam cho chudi p-hemdglobin mat mot
axit amin.

D. Hoi chiing Pao do dot bién 1éch boi ¢ nhiém sic thé gidi tinh.
Cau 12: Cho céc thong tin:

(1) Gen bi d6t bién dan dén protéin khong duoc tong hop.

(2) Gen bi d6t bién 1am ting hodc giam sd lugng protéin.

(3) Gen dot bién lam thay doi mot axit amin nay bang mot axit amin khac nhung
khong 1am thay d6i chirc nang ctia protéin.

(4) Gen bi d6t bién dan dén protéin duoc tong hop bi thay d6i chire ning.



Céc thong tin ¢ thé duge str dung 1am cin ctr dé giai thich nguyén nhéan cua céac
bénh di truyén ¢ nguoi la:

A.(2,(3).(4). B.(1).(3).@4. C@1).2. 4. D.1)2) 0.
Céu 13: Phan 16n cac bénh di truyén phan tir & ngudi 1a do

A. Thuong bién gay nén. B. Dot bién sb lugng NST gay nén.
C. Dot bién ciu triic NST gay nén. D. Pot bién gen gy nén.

Cau 14: Mot dot bién diém ¢ mot gen nam trong ti thé gdy nén chting dong kinh &
nguodi. Phat biéu ndo sau day 1a dang khi néi vé dic diém di truyén ctia bénh trén?

A. Néu me binh thuong, bd bi bénh thi tit ca con gai cua ho déu bi bénh.

B. Néu me binh thuong, bd bi bénh thi tat ca cac con trai cua ho déu bi bénh.
C. Bénh nay chi gap & nit giéi ma khong gap & nam gioi.

D. Néu me bi bénh, b6 khong bi bénh thi cac con ctia ho déu bi bénh.

Cau 15: O ngudi, dot bién mat mot phan vai ngan nhiém sic thé s6 5 gdy nén hoi
ching

A. Tocno. B. bao. C. AIDS. D. tiéng méo kéu.

VAN DE 2- BAI 22:
BAO VE VON GEN CUA LOAI NGUOI
VA MOQT SO VAN PE XA HQI CUA DI TRUYEN HQC

|. Bao vé von gen cua loai ngwoi

1. Tao mdi trudng trong sach nham han ché cac tic nhan giy dét bién

- Tao moi trudng sach nham tranh cac dot bién phét sinh, nhd d6 lam giam ganh
nang di truyén.

- Tranh va han ché tac hai ciia tic nhan gay dot bién. Trong cong viéc, néu can phai
tiép xuc v4i tac nhan gy dot bién thi phai ¢ cac dung cu phong ho thich hop.

2. Tw van di truyén va viéc sang loc trudc sinh



- Khai niém: tu van di truyén y hoc 1a su trao d6i ¥ kién cung cap thong tin tién doan
va cho 101 khuyén vé kha nang méic mot bénh di truyén nao d6 & doi con cta cac cip
vo chong ma ban than ho hay mot s6 ngudi trong dong ho d3 mic bénh ay.

- Muc dich: phat hién sém nguy co sinh con c6 khuyét tat di truyén cling nhu phat
hién sém nhitng thai nhi khuyét tat di truyén

- Bién phap:
- Xay dung pha hé cia nguoi bénh = chan doan xéc suat xuat hi¢n tré mac bénh &
doi sau.

- Xét nghiém trudc sinh béng cach choc do dich di va sinh thiét tua nhau thai dé biét

xem thai nhi ¢6 bi bénh di truyén nao d6 hay khong
— bién phap an kiéng hop 1y, cham soc, chira tri sém giup han ché tdi da tac dong

xau ctia cac khuyét tat di truyén ddi vai tré bi bénh hodc ngung thai ky .... giam thiéu
viéc sinh ra nhiing tré tit nguyén — giam thiéu ganh ning cho gia dinh va xa hoi

3. Liéu phap gen- ky thuat caa twong lai

- Khéi niém: La viéc chita tri bénh di truyén bang cach phuc hdi chirc ning cac gen
bi dot bién.

- Bién phép: thay thé gen bénh bang gen lanh hay dua bo sung gen lanh vao co thé
nguoi bénh.

- M6t s6 kho khan gap phai : khi chén gen lanh vao hé gen ciia ngudi 14 virut ¢ thé
gay hu hong cac gen khéac (virut khong thé chén gen lanh vao dtng vi tri ctia gen vén

co trén NST).

Il. Mot so van de xa hoi cua di truyén hoc

1. Tac dong xa hdi1 cua vi¢c gidi ma by gen nguoi

2. Van dé phat sinh do cong nghé gen va cong nghé té bao
3. Véan @& di truyén kha nang tri tué

4.Di truyén hoc vo1 bénh AIDS

PHAN TRAC NGHIEM:

Ciu 1: Trong tu vin DT y hoc, phat biéu nao sau day khong ding khi néi vé viéc
x€t nghiém trudce sinh & nguoi



A. muc dich xét nghiém trudc sinh 13 xac dinh ngudi me sinh con trai hay gai dé
gitip nguodi me quyét dinh c6 nén sinh hay khong

B. ki thuét choc 6i va sinh thiét tua nhau thai 1a dé tach 14y TB phoi cho phén tich
ADN ciing nhu nhiéu chi tiét hoa sinh

C. céac xét nghiém trude sinh dic bi¢t quan trong doi véi nhitng ngudi cd nguy co
sinh con bi céc khuyét tat DT ma van mudn sinh con

D. muc dich xét nghiém trude sinh 1a dé biét xem thai nhi c6 bi bénh DT hay khong

Ciu 2: Trong tuong lai, mot s6 gen dot bién gay bénh trong co thé ngudi co thé
duoc thay thé bang cac gen lanh nhd Gmg dung ctia phuong phép nao sau day?

A. Gay dot bién bang tac nhan vat Ii. B. Li¢u phép gen.
C. Gay dot bién bang tac nhan hoa hoc. D. Cong nghé té
bao.

Cau 3: Hién nay, mot trong nhitng bién phap tng dung li€u phép gen dang dugc cac
nha khoa hoc nghién ctru nham tim cach chira tri cac bénh di truyén ¢ nguoi la

A. dua cac protéin trc ché vao trong co thé nguoi dé e ché hoat dong cua gen gay
bénh.

B. lam bién d6i cac gen gy bénh trong co thé thanh cac gen lanh.

C. loai bo ra khoi co thé ngudi bénh cac san pham dich mi ciia gen giy bénh.
D. b6 sung gen lanh vao co thé ngudi bénh.

Ciu 4: Muyc dich cua di truyén y hoc tu van la:

1. Giai thich nguyén nhén, co ché va kha nang mic bénh di truyén ¢ thé hé sau.
2. Cho 16i khuyén vé két hon giita nhimg nguoi cé nguy co mang gen lin.

3. Cho 10i khuyén vé sinh san dé han ché viéc sinh ra nhitng dua tré tat nguyén.
4. Xay dung pha hé di truyén cua nhimg ngudi dén tu véan di truyén.

Phuong an dung 1a :

A. 234, B.1,3,4. C.123. D.1,2,4.

Ciu 5: Nguoi ta thuong sir dung phuong phép nao sau day dé phat hién ra hoi chung
Dao & nguoi trong giai doan sém, trude sinh?

A. Choc do dich 6i 13y té bao phdi cho phan tich cac cip NST thuong.



B. Sinh thiét tua nhau thai lay t& bao phéi cho phan tich protéin.
C. Choc do dich 6i 14y té bao phéi cho phén tich cac cip NST gidi tinh.
D. Sinh thiét tua nhau thai liy té bao phoi phan tich ADN.

Céu 6: Chuong trinh kiém tra tré so sinh & mot sé nudc nham phat hién nguyén
nhan va tim ra cach chita tri cac khuyét tat di truyén o tré em

A. Phat hién sém cac khuy¢t tat, cd bién phap cham séc, chira tri sém, gitip han ché
toi da cac tac dong xau cua cac khuyét tat di truyén doi voi tré.

B. Dy doan cung cip thong tin lién quan dén cac tat, bénh di truyén
C. Phat hién co ché di truyén cua cac loai bénh , tat

D. Xay dung so do pha hé vé khuyét tat di truyén

Cau 7: Cho cac bién phap sau:

1- Bao vé méi truong séng trong sach.  2- Tu van di truyén.  3- Sang loc trudc
sinh.

4- Li€u phap gen.  5- M& céac trung tam bao trg xa hdi danh cho nguodi bi tat bénh
di truyén.

S6 phuong an dung dé bao vé von gen ciia loai Nguoi 1a
A 2. B. 5. C.3. D. 4.

Cau 8: Hién nay, liéu phap gen dang dugc cac nha khoa hoc nghién ctru dé tmg dung
trong viéc chira tri cac bénh di truyén O nguoi, do la

A. giy d6t bién dé bién ddi cac gen gay bénh trong co thé ngudi thanh cac gen lanh.
B. thay thé cac gen dot bién gay bénh trong co thé nguoi bang cac gen lanh.
C. loai bo ra khoi co thé ngudi bénh cac san pham dich ma cta gen giy bénh.

D. dua cac protéin e ché vao trong co thé nguoi dé cac protéin nay e ché hoat
dong cua gen gay bénh.

Ciu 9: Khi n6i vé xét nghiém trudc sinh & nguoi, phat biéu nao sau day khong dung?
A. Xét nghiém trudc sinh 1a nhing xét nghiém dé biét xem thai nhi c6 bi bénh di
truyén nao d6 hay khong

B. Xét nghiém trudc sinh dic biét hiru ich d6i voi mot sé bénh di tuyén phan tir [am
roi loan qua trinh chuyén hoa trong co thé



C. Xét nghiém trudce sinh dugc thuc hién bang hai ki thuét phd bién 13 choc do dich
bi va sinh thiét tua nhau thai.

D. Xét nghiém trudc sinh nham muc dich chi yéu la x4c dinh tinh trang strc khoe
cua nguoi me trude khi sinh con.

Cau 10. C6 1 bénh nhan nam bi d6t bién sb lugng NST, khi xét nghiém té bao hoc
thi thdy trong mdi té bao sinh dudng dang ¢ ki giita ctia nguyén phan dém duogc 47
NST kép. Bénh nhan dé co thé bi bénh hodc hoi ching nao sau day?

A. Hoi chung Pao, Claiphento hoac 3X
B. Hoi chung Claiphento hodc hoi ching si€u nit
C. Ho1 chimg Pao, ung thu mau hoac Claiphento

D. Héi ching Pao hodc Claiphento



