Bai 1. GEN, MA DI TRUYEN VA QUA TRINH NHAN DOI ADN
I. Gen
1. Khai niém
- Gen la mot doan ADN mang théng tin ma hoa cho mét chudi pdlipeptit hay mét phan tir ARN.
Vd: Gen Hbo. ma hoa chubi pdlipeptit o, gen t- ARN ma hoa cho phan ti& tARN.

- Gen c4u trdc & sinh vat nhan so ¢ viing ma hoa lién tuc (khéng phan manh), con & sinh vat nhan thwc 1a gen phan
manh (bén canh cac doan exon ma hoa axit amin con duwoc xen ké cac doan intron khéng ma hoa axit amin).
2. Cé&u truc chung cta gen céu tric (gen ma héa chudi Polipepetit)

Gen c4u tric ma hod protéin gdbm 3 vung trinh tw nucléatit.

- Vung diéu hoa: nam & diu 3’ ctia mach ma gbc cuia gen, c6 trinh tw cac nucléétit dic biét giip ARN pélimeraza
c6 thé nhan biét va lién két dé khéi dong qua trinh phién ma, ddng thdi cling chia trinh tw nuclédtit diéu hoa qua trinh
phién ma.

- Vung ma hoa: mang théng tin ma hoa cac axit amin. Cac gen & sinh vat nhan so cé ving ma hoa lién tuc (gen
khéng phan manh). Phan I&n céac gen cla sinh vat nhan thwe cé viing ma hoa khéng lién tuc, xen ké cac doan ma

hoa axit amin (exon) la cac doan khéng ma hoa axit amin (itron). Vi vay, cac gen nay goi la gen phan manh.

- Vung két thic: ndm & diu 5’ clia mach ma gbc clia gen, mang tin hiéu két thtic phién ma.
ll. Ma di truyén:
1. Khai niém:
- Ma di truyén 13 trinh tw sdp xép cac nucléétit trong gen (mach géc) quy dinh trinh tw sp xép cac axit amin trong
protéin.
2. Ddc diém:
+ M4 di truyén dwoc doc tir mot diém theo chiéu 3'=>5’, theo tirng bd ba, khéng géi lén nhau
+ Ma di truyén c6 tinh phé bién.

+ M4 di truyén c6 tinh d&c hiéu.

+ M4 di truyén ¢ tinh thoai hoa.
Ill. Qua trinh nhan déi ADN:
1. Buére 1:(Thao xodn phén tir ADN)
-Nho céc enzim thdo xodn 2 mach phan t&r ADN tach nhau dan 16 ra 2 mach khudn va tao ra chac hinh chiz Y ( chac
sao chép).
2. Bwérc 2:(Téng hop cac mach ADN mdi)
-2 mach ADN thao xodn duoc dung lam mach khuén téng hop nén mach méi theo nguyén tac bé sung( A lién két véi

T, G lién két véi X).



-Mach khuén cé chiéu 3'— 5’ thi mach méi duoc téng hop lién tuc con mach khuén cé chiéu 5’— 3’ thi mach méi duoc
téng hop tirng doan( Okazaki) rdi sau dé ndi lai véi nhau.
3. Bwoérc 3:( 2 phan tir ADN duwoc tao thanh)

- Trong méi phén t&r ADN mé&i c6 1 mach cta phén tir ADN ban déu( ban bdo toan) va 1 mach méi duoc téng hop.

Bai 2. PHIEN MA VA DICH MA

I. Phién ma: (Téng hop ARN )

1. C4u tric va chirc ndng cda cdc loai ARN

- ARN théng tin( MARN): C6 ciu tao mach thang, 1a khuén cho qué trinh dich ma & ribéxém.

- ARN van chuyén( tARN): C6 nhiéu loai tARN, méi phan t&r tARN déu c6 1 bd ba dbi ma (anticodon) va 1 dau dé lién
két v&i axit amin twong tng. Van chuyén axit amin t&i riboxém dé tham gia téng hop chudi pélipeptit.

- ARN ribdxém( rARN): La thanh phan két hop véi protéin tao nén ribdxom.

2. Coché phién ma: (Téng hop ARN )
- Phién ma |a qua trinh tdng hop ARN trén mach khuén ADN.
- Di&n bién ctia qué trinh phién ma.
ARN polimeraza bam vao vung diéu hda lam gen thao xoén 16 mach géc co chiéu 3'=>5’ bt d4u phién ma.
ARN polimeraza trwot trén mach gbc theo chiéu 3'=>5'.

mARN duwoc tdng hop theo chidu 5=>3’, mdi nu trén mach gbc lién két véi nu tw do theo nguyén tic bd sung A-U,
G-X, T-A, X-G (viing ndo trén gen duoc phién ma song thi sé déng xodn ngay). Khi ARN polimeraza gép tin hiéu két

thac thi dieng phién ma. Mét phan t& mARN dworc gidi phong.

O sinh vat nhan thuwc mARN sau khi tbng hop sé cat bd cac doan Intron, ndi cac doan Exon tao thanh mARN trwéng
thanh sén sang tham gia dich ma.

Két qua: Tao nén phan tir mARN mang théng tin di truyén tir gen t&i ribdxém dé l1am khuén trong tbng hop protéin.

Il. Dich ma: ( Téng hop protéin)

1. Hoat hoa axit amin:

- Nh& cac enzim dac hiéu va ATP mbi axit amin dwoc hoat hod va gén véi tARN twong (ng tao axit amin- tARN( aa-
tARN).

2. Téng hop chubi pélipeptit:

- Riboxdm gan véi ma mé dau AUG va Met-tARN (anticdédon UAX) bd sung chinh xac véi cddon mé dau.

- Cac aa-tARN van chuyén axit amin t&i, anticddon ctia tARN bd sung véi cddon trén mARN. Enzim x(c tac hinh thanh

lién két peptit gitra 2 axit amin.



- Rib&xém dich chuyé&n dén codon tiép va ct tiép tuc nhw vay cho dén khi tiép xic véi ma két thiac (khéng cé axit amin
vao Riboxom) thi dirng dich m& hoan tat. Mét chudi Polipeptit dwgc hinh thanh.

- Nh& enzim d&c hiéu axit amin dau tién (Met) dwoc cat khéi chudi tao thanh chudi polipeptit hoan chinh. Sau d6 hinh
thanh cac cAu tric bac cao thuc hién chirc ndng sinh hoc clia Protein.

- M6t nhém ribdxém (p6lixém) gén véi méi mARN gip ting hiéu suét tdng hop protéin.

Bai 3. PIEU HOA HOAT BONG GEN

1. Khai niém: Diéu hoa hoat ddng cla gen la diéu hoa lwgng san pham clia gen duoc tao trong t& bao dam bao
cho hoat déng séng cla t& bao phu hop véi didu kién méi trwéng cling nhw sy phat trién binh thudng cla co thé.
Diéu hoa hoat dong gen cé thé & mirc d6 phién ma, dich ma, sau phién ma.

- O sinh vét nhan so diéu hoa hoat déng gen chi yéu & mirc do phién ma.
2. CAu trac ctua opéron Lac & E. coli.
Opéron la cac gen céu triic lién quan vé chirc ndng dwoc phan bd lién nhau va cé chung co ché didu hoa hoat déng.
Céu trac Operon Lac:
Z,Y,A: La cac gen cAu tric ma héa cho cac enzim phan giai Lactozo.
O: Vung van hanh la trinh tw nu dac biét dé protein e ché lién két ngén can phién ma.
P: Vung kh&i dong c6 trinh tw nu d& ARN polimeraza lién két va khéi dong qua trinh phién ma.
Gen diéu hoa khéong ndm trong Operon nhuwng cé vai tro didu hoa hoat déng Operon.
3. Co ché diéu hoa Hoat dong cta dpéron Lac:

Khi méi trweong khéng cé lactdézo: gen diéu hoa tdng hop protéin e ché. Prétéin (e ché gén vao vang van hanh
(O) — céc gen cAu tric khéng phién ma.

Khi méi trworng c6 lactdzo: Lactdzo [a chat cam rng gan véi protéin (rc ché — protéin tre ché bi bién dbi khong
gan dwoc vao vung van hanh. ARN polimeraza lién két véi ving khéi dong tién hanh phién ma - mARN ctia Z, Y, A
dwoc tdng hop va dich mé tao cac enzim phan hidy Lactozo. Khi Lactozo can kiét thi protein trc ché lai lién két véi

vung (O) qua trinh phién ma dirng lai.

Bai 4. POT BIEN GEN

|. Khdi niém va cdc dang dét bién gen:

1. Khai niém: Dot bién gen la nhirng bién ddi trong cAu tric cta gen, lién quan dén mot cdp nucléstit 1am thay ddi

trinh tw nu tao ra alen méi.



2. Céc dang dét bién gen:
Dot bién thay thé mot cép nucléétit

Dot bién thém hodc mat mot cép nucléstit.
Il. Nguyén nhan va co ché phat sinh dét bién gen
1. Nguyén nhéan
- Bén ngoai: do céc tac nhan gay dot bién nhuw vat ly (tia phong xa, tia tr ngoai...), hod hoc (céc hoa chat 5BU, NMS...)
hay sinh hoc(1 s6 virut...).
- Bén trong: do réi loan céc qua trinh sinh Ii héa sinh trong té bao.
2. Co ché phét sinh dét bién gen:
a) Sw két cap khong dung trong nhan déi AND.
- Trong qué trinh nhan doi do sw két cdp khéng hop déi( khéng theo nguyén téc bé sung) ddn dén phét sinh dét bién
gen.
b) Tac dong cua céc tac nhan gay dot bién
- Tia tr ngoai (UV) c6 thé lam cho 2 bazo T trén cung 1 mach lién két v6i nhau— dét bién.
- 5-brémua uraxin ( 5BU) gay ra thay thé cdp A-T bang G-X— dot bién.
- Virut viém gan B, virut hecpet...— dot bién.
lIl. Hau qua va y nghia cta dét bién gen:

1. Hau qué cua dét bién gen:
Dot bién thay thé mét cap cé thé lam thay ddi trinh axit amin trén Pro lam thay dbi chirc nang Pro.

Dot bién thém, mat cap nu lam ma di truyén bi doc sai tlr bd ba dét bién dén cudi gen lam thay ddi trinh tw axit

amin, chirc nang pro.

O cap do phan tir dot bién gen thwong trung tinh. Néu dot bién lam thay dbi chirc nang Pro thuwong ¢é hai. Tuy
nhién cé mét sé dot bién cé loi.
Tinh c6 hai cGa dét bién phu thuéc méi trwéng, td hop gen.
2. Vai tro va y nghia cta dét bién gen
a) Béi v&i tién hod
- Dot bién gen lam xuét hién céc alen méi tao ra bién di di truyén phong pht Ia ngudn nguyén liéu cho tién hoa.
b) Déi véi thure tién

- Cung cép ngudn nguyén liéu cho qua trinh tao giéng ciing nhw trong nghién ctru di truyén

Bai 5. NHIEM SAC THE VA POT BIEN CAU TRUC NHIEM SAC THE

I. C4u tric siéu hién vi ctia nhiém sédc thé

Thanh phan: ADN + Protein Histon



- Nuclédxdm: Mot doan ADN (khoang 146 cap Nu) quan quanh 8 phan t& histén.

- Chubi nuclédxém (mrc xoan 1) tao soi co ban c6 dwdng kinh ~ 11nm.

- Soi co ban xodn (murc 2) tao sgi chat nhiém séc cé dwéeng kinh~ 30nm.

- Sgi chat nhiém séc xoén murc 3— c6 dwdng kinh =~ 300 nm va hinh thanh Crématit cé dwdng kinh ~ 700 nm.

Il. D6t bién cau tric nhiém sdc thé.

1. M4t doan

- NST bi dirt mat 1 doan lam gidm sé lwgng gen trén NST — thwéng gay chét.

- O thyc vat khi mat doan nhd NST it anh hudng — loai khdi NST nhi*ng gen khéng mong muén & 1 sé gidng cay
trong.

2. Lap doan

- Mot doan NST dwoc I&p lai mot hay nhiéu 1an — 1am téng sé lwong gen trén NST.

- Lam t&ng hoac giam cwdng do biéu hién cla tinh trang (c6 loi hodc c6 hai).

3. Dao doan:

- Mot doan NST bi durt ra rdi ddo ngwoc 180° va ndi lai —| am thay déi trinh tw gen trén NST — 1am anh huéng dén
hoat dong cuia gen.

4. Chuyén doan:

- Sy trao d6i doan NST xay ra gitra 2 NST khong cuing cép twong ddng — lam thay ddi kich thwéc, cau truc gen, nhém

gen lién két — thwéong bi gidm kha nang sinh san.

Bai 6. DOT BIEN SO LUONG NHIEM SAC THE

|. Dot bién léch boi
1. Khai niém va phan loai
a)Khai niém: Lam thay ddi s6 lwong NST trong 1 hay 1 sé cap twong dong.
b)Phan loai:
-Thé mét: 1 cdp NST mat 1 NST va bo NST cé dang 2n - 1.
-Thé khoéng: 1 cép NST mét 2 NST va bd NST c6 dang 2n - 2.
-Thé ba: 1 c&p NST thém 1 NST va bo NST c6 dang 2n + 1.
-Thé bdn: 1 c&p NST thém 2 NST va bd NST cé dang 2n + 2.
2. Co ché phat sinh
a) Trong giam phan
- Do sw phan ly NST khéng binh thuéng & 1 hay 1 sb cép két qua tao ra cac giao ttr thiéu, thira NST (n -1; n + 1 giao
tir Iéch nhiém).
- C4c giao t& nay két hop véi giao tir binh thuwdng — thé 1&ch boi.
b) Trong nguyén phéan
- Trong nguyén phan mot sé cap NST phan ly khéng binh thwdng hinh thanh té bao I&ch boi.



-Té bao léch bai tiép tuc nguyén phan — 1 phan co thé c6 céac té bao bj I&ch bdi — thé kham.
3. Hau qua: Bot bién léch boi tuy theo tirng loai ma gay ra cac hau qué khac nhau nhu: t&r vong, gidm stre séng, gidm
kha nang sinh san...

4. Y nghia Dét bién léch boi cung cip nguyén liéu cho tién hoa va trong chon gibng.

Il. Dot bién da boi
1. Khai niém va co ché phat sinh thé tw da boi
a) Khai niém: La dang dét bién lam tang 1 s6 nguyén |an bd NST don bdi clia loai va 1&n hon 2n ( 3n, 4n, 5n, 6n...).
b) Co’ ché phat sinh
- Dang 3n la do su két hop gitra giao tt n v&i giao ttr 2n (giao ti luéng boi).
- Dang 4n la do su két hop gilra 2 giao t& 2n hodc trong lan nguyén phan dau tién cta hop t& tit ca cac cap NST
khéng phéan ly.
2. Khai niém va co ché phat sinh thé di da boi.
a) Khai niém: Sw tdng sb bo NST don bdi clia 2 loai khac nhau trong 1 té bao.
b) Co ché hinh thanh:
- Do hién twong lai xa va da bdi hoa.
3. Hau qua va vai tro cta dét bién da boi
- Té bao da boi thwong cé sé lwong ADN tang gép bodi — té bao to, co quan sinh duéng I6n, sinh trwéng phat trién
manh kha néng chéng chiu tét...
- Dot bién da boi dong vai trd quan trong trong tién hoa (hinh thanh loai méi) va trong tréng trot ( tao cay tréng néng
suét cao... )
* Kién thirc bé sung:
- Céc thé léch bdi cling twong tw nhw cac thé da bai 1é thwdng méat kha nang sinh san hiku tinh do khé khén trong
qua trinh gidam phan tao giao t&r va néu gidm phan dwoc sinh ra ¢ cac giao t& khéng binh thudng.
- Néu xét 1 16cut gen trén cap NST nao do thé dot bién léch bdi dang ba va dét bién da boi dang 3n déu cé kiéu
gen twong tw nhw nhau vi du Aaa khi gidm phan sé sinh ra cac loai giao t&* nhw sau:
- Giao t&r binh thwong A, a.
- Giao ttr khéng binh thwong Aa, aa.
- C4c thé da boi thwong gép & thuwe vat con & dong vat dac biét [a dong vat bac cao thi hiém gép la do khi cac co
thé dong vat bi da thuwdng dan dén lam giam strc séng, gay réi loan gidi tinh, mat kha nang sinh san hiu tinh va

thwong tor vong.



Mot s dac diém phan biét gitra thé 1&ch boi va thé da bdi

Thé léch boi

Thé da boi

- Su bién dong sb lwong NST xay ra & 1 vai cap.
- S6 lwgng NST trong méi cap c6 thé tang ho&c giadm.

- Thuéng c6 anh hudng bat loi dén thé dot bién va

thweng cé kiéu hinh khéng binh thweng.

- Thé léch boi thuong mét kha néng sinh san hiru tinh

do khdé khan trong gidm phan tao giao tir.

- Thé 1&ch bdi c6 thé gdp & ca déng vat va thuc vat.

- Sy bién dong sb lwong NST xay ra & tat ca cac cap

NST.

- S6 lwgng NST trong méi cdp chi cé tdng 1 sb nguyén

I&n bd don boi.

- Thuéng c6 loi cho thé dét bién vi thé da boi thwong

sinh trwdng , phat trién manh, chdng chiu tét.

- Thé da boi chén sinh san hivu tinh binh thuwong con thé

da bgi 1& m&i kho khan trong sinh san hivu tinh.

- Thé da boi thuwdng gap & thuc vat it gép & déng vat.




