


TỔNG HỢP CÂU HỎI DI TRUYỀN HỌC NGƯỜI HSG THPT

Câu 1: 
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ĐÁP ÁN:
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Câu 2: 
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ĐÁP ÁN:
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Câu 3: [image: ]	Ung thư ruột thường gặp hơn ở người lớn tuổi và ít gặp hơn ở người trẻ tuổi. Các đột biến gen KRAS và gen APC được tìm thấy phổ biến ở tế bào ung thư này. Những đột biến KRAS luôn là đột biến thay thế axit amin, điển hình nhất ở các côđon 12 và 61. Phần lớn đột biến APC là đột biến vô nghĩa hoặc đột biến dịch khung trong vùng mã hóa chuỗi pôlipeptit của gen.
	Phả hệ của một gia đình ở Hình 5 cho thấy một số cá thể mắc chứng Polyp biểu mô ruột kết ác tính (một giai đoạn của ung thư ruột kết; các cá thể được tô đen, ●/) kèm theo kiểu gen của một trong 2 gen nêu trên ở từng cá thể. Có 4 alen cảu gen này được tìm thấy (kí hiệu a, b, c và d). Các cá thể thế hệ I, II và III đã đủ lớn tuổi để biểu hiện bệnh, trong khi các cá thể thế hệ IV còn trẻ nên có thể mang alen bệnh nhưng không biểu hiện bệnh.
	Từ các thông tin trên, hãy trả lời các câu hỏi sau đây và giải thích:
	a) Mỗi gen KRAS và APC nhiều khả năng là gen ung thư (oncogene) hay gen ức chế khối u (tumor suppressor gene)? Kiểu gen được mô tả ở phả hệ trên nhiều khả năng hơn là của gen nào (KRAS và APC)?
	b) Những cá thể nào ở thế hệ thứ IV có nguy cơ mắc bệnh cao (mang alen bệnh) và thấp (không mang alen bệnh)?
ĐÁP ÁN:
	Ý
	Nội dung
	Điểm

	5a
	- Gen KRAS là gen ung thư (oncogene)
	0,25

	
	- Vì: Theo đầu bài, gen KRAS gây ung thư là đột biến thay thế axit amin (không phải những đột biến mất đoạn hay dịch khung). Do vậy, có thể dự đoán prôtêin của gen không mất chức năng mà chủ yếu là thay đổi hoạt tính; một tỉ lệ các đột biến thay đổi hoạt tính có thể làm tăng điều hòa dương tính thúc đẩy tế bào phân chia  Gen KRAS là gen ung thư 
[Thí sinh có thể viết KRAS mã hóa prôtêin Ras được biết là một oncogene phổ biến cũng được điểm như đáp án] 
	0,25

	
	- Gen APC là gen ức chế khối u (tumor suppressor gene)
	0,25

	
	- Vì: Theo đầu bài, đột biến gen APC là đột biến vô nghĩa hoặc dịch khung là các loại đột biến làm mất chức năng gen. Các đột biến mất chức năng của APC gây ung thư chứng tỏ chức năng bình thường (không đột biến) của gen là ức chế khối u. 
	0,25

	
	- Gen được phân tích ở phả hệ trên nhiều khả năng là gen APC
	0,25

	
	- Vì: Ở phả hệ, đột biến gây ung thư được di truyền qua các thế hệ (kiểu hình có ở cả 3 thế hệ I, II và III). Trong khi hầu hết gen ung thư được truyền qua các thế hệ là gen ức chế khối u (do có tính lặn nên dễ xuất hiện ở trạng thái dị hợp), nên gen được phân tích là APC
[Thí sinh có thể giải thích ngược lại rằng, KRAS là gen ung thư nên thường không được di truyền => Gen được di truyền trên phả hệ là gen ức chế khối u => đó là gen APC, cũng được điểm như đáp án]
	0,25

	5b
	Các cá thể có nguy cơ mắc bệnh cao là: IV3, IV4, IV5
Các cá thể có nguy cơ mắc bệnh thấp là: IV1, IV2, IV6
	0,25

	
	- Vì: Từ phân tích phả hệ, tất cả (4) cá thể thế hệ I, II và III cứ mang alen c thì mắc bệnh (I2, II1, III3, III6), trong khi tất cả các cá thể còn lại không mang alen c (nhưng mang các alen bất kỳ còn lại a, b và d) đều không mắc bệnh => alen c là đột biến làm mất chức năng của gen ức chế khối u.
Ở thế hệ thứ IV, vì các cá thể IV3, IV4 và IV5 mang alen đột biến c này nên nguy cơ mắc bệnh ung thư cao; Các cá thể còn lại (IV1, IV2 và IV6) không mang alen đột biến c, nên nguy cơ mắc bệnh thấp hơn.
	0,25



Câu 4: 
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Câu 5: 
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Câu 6: 
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Câu 7: 
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Câu 8: Phả hệ dưới đây cho thấy kiểu di truyền các ca bệnh ung thư ở một gia đình. Các xét nghiệm phân tử (được thực hiện cho tất cả các cá thể trong phả hệ) cho thấy chỉ trừ một ca bệnh duy nhất, tất cả các ca bệnh còn lại đều mang đột biến lặn hiếm gặp BRCA2.
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Ung thư khác và chết 

Chỉ dựa vào dữ liệu ở phả hệ trên, trả lời các câu hỏi dưới đây và giải thích:
a) Cá thể nào là ca bệnh ngoại lệ trong phả hệ trên không mang đột biến BRCA2?
b) Đột biến BRCA2 là trội hay lặn so với alen kiểu dại xét về hiệu quả gây bệnh?
c) Nhiều khả năng hơn cả gen BRCA2 liên kết nhiễm sắc thể thường, nhiễm sắc thể X hay nhiễm sắc thể Y?
d) Độ thâm nhập của kiểu hình ung thư là hoàn toàn hay không hoàn toàn? Kiểu hình ung thư nào bị ảnh hưởng hoặc giới hạn bởi giới tính?
ĐÁP ÁN:
	Câu/ý
	Nội dung
	Điểm

	5a)
	Cá thể III- 7; Do không có quan hệ huyết thống với bất cứ cá thể nào thế hệ trước (I, II) trong phả hệ, nên ít khả năng mang đột biến hiếm gặp BRCA2. Thay vào đó, cá thể này có thể mang đột biến gen ung thư khác.
	0,25

	5b)
	Nhiều khả năng đột biến BRCA2 là trội về hiệu quả gây bệnh, vì trong phả hệ các ca ung thư có biểu hiện di truyền thẳng (trực hệ), phần lớn các cá thể con sinh ra từ các bố/mẹ mắc bệnh; nhiều cá thể chỉ mang 1 alen gây bệnh (dị hợp tử) mắc bệnh (như IV-1, IV-9, IV-11, IV-12)
	0,25

	5c)
	Gen BRCA2 không liên kết NST Y vì các cá thể III-3 và IV-9 truyền gen gây bệnh cho các con gái; Dữ liệu không đủ để khẳng định gen liên kết NST thường hay NST X. Giả thuyết liên kết NST X được ủng hộ khi tất cả con gái của người đàn ông mang gen đều mắc bệnh (5 con gái của người đàn ông IV-9). Trong thực tế, gen BRCA2 nằm trên NST thường (NST 13)
[Thí sinh chỉ cần lập luận không liên kết NST Y, và đưa ra lập luận hợp lý hoặc liên kết NST X hoặc liên kết NST thường, cũng được điểm như đáp án] 
	0,25

	5d)
	- Độ thâm nhập của gen không hoàn toàn, vì một số cá thể mang gen nhưng không mắc bệnh (II-3 và III-4), như vậy không phải mọi trường hợp mang đột biến BRCA2 đều mắc ung thư.
- Ung thư buồng trứng bị giới hạn bởi giới tính, vì nam giới không có buồng trứng
- Độ thâm nhập của ung thư vú bị ảnh hưởng bởi giới tính, vì chỉ có 1/5 đàn ông mang gen mắc ung thư vú (~20%), trong khi 16/21 phụ nữ mang gen mắc bệnh (80%) [Ý này thí sinh không nhất thiết phải dẫn liệu, chỉ cần nêu số cả thể biểu hiện kiểu hình thấp hơn kiểu gen và ở giới nam thấp hơn giới nữ là đủ]
	0,25



Câu 9: 
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Câu 10: 
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Câu 11: Mỗi phả hệ dưới đây biểu diễn sự di truyền của một bệnh đơn gene do đột biến mất đoạn trên các NST thường. Mỗi phả hệ có hiện tượng in vết gene dòng mẹ, phả hệ còn lại có hiện tượng in vết gene dòng bố. Ở phả hệ A, các ô màu đen là các cá thể bị bệnh A; ở phả hệ B, các ô màu xám là các cá thể có kiểu hình bình thường nhưng mang đột biến mất đoạn gene gây bệnh tương ứng ở mỗi phả hệ.
Phả hệ nào có hiện tượng in vết gene dòng mẹ, phả hệ nào có hiện tượng in vết gene dòng bố? Giải thích.
[image: ]
ĐÁP ÁN:
Các cá thể mang đột biến mất gene có biểu hiện bình thường (dị hợp tử về đột biến) → đột biến mất gene là lặn. Các cá thể bị bệnh có thể có 2 trường hợp:
· Kiểu gene đồng hợp tử về mất đoạn gene.
· Kiểu gene dị hợp tử về mất đoạn nhưng nhiễm sắc thể mang gene bình thường có nguồn gốc từ dòng bị bất hoạt gene (bố hoặc mẹ).					(0,25 điểm)
· Phả hệ A là có hiện tượng bất hoạt theo dòng bố vì:
+ Mẹ dị hợp tử về mất đoạn mới sinh con bị bệnh do nhận gene bình thường từ bố bị bất hoạt.									              (0,25 điểm)
+ Bố dị hợp tử về mất đoạn → toàn bộ con vẫn bình thường, bố bị bệnh do đồng hợp tử về gene bệnh → con vẫn bình thường (do mẹ đồng hợp tử về gene bình thường)
									            (0,125 điểm)
· Phả hệ B có hiện tượng bất hoạt theo dòng mẹ vì:
+ Bố dị hợp tử về mất đoạn → con bị bệnh do nhận gene mất đoạn từ bố, gene bình thường từ mẹ bị bất hoạt.							(0,25 điểm)
+ Mẹ dị hợp tử → con vẫn bình thường, mẹ bị bệnh con vẫn có thể bình thường, mẹ đồng hợp tử về gene bệnh → toàn bộ con bình thường (bố đồng hợp tử về gene bình thường)
									            (0,125 điểm)

Câu 12: 
1. Giải thích tại sao nguy cơ mắc bệnh ung thư thường tăng theo lứa tuổi.
1. Tại sao giống với nhiều bệnh truyền nhiễm, trong điều trị các bệnh ung thư, các bác sĩ thường đồng thời sử dụng hai loại thuốc (hoá trị liệu) khác nhau?
ĐÁP ÁN:
1. Vì
· Khi lứa tuổi tăng lên, các tế bào gốc (ung thư) ở người có nguy cơ tích luỹ thêm đột biến làm cho một tế bào bình thường thành tế bào ung thư (tế bào khối u). (0,25 đ)
· Khi lứa tuổi tăng lên (đặc biệt khi về già), hệ miễn dịch có thể suy yếu, hoạt động và khả năng cạnh tranh của tế bào gốc bình thường có thể trở nên kém ưu thế hơn so với tế bào gốc ung thư (đặc biệt trong điều kiện có áp lực của chọn lọc do môi trường sống/ vì môi trường thay đổi) dẫn đến sự chọn lọc theo dòng của tế bào ung thư tăng lên. (0,25 đ)
b)  Vì
· Giống với các vi khuẩn gây bệnh truyền nhiễm, các tế bào gốc ung thư có tiềm năng đột biến và biến dị mạnh, nên khi sử dụng một loại thuốc duy nhất dễ tạo áp lực chọn lọc dẫn đến hình thành các dòng tế bào kháng thuốc, việc sử dụng đồng thời 2 hoặc nhiều loại thuốc khác nhau giúp giảm nguy cơ hình thành dòng tế bào ung thứ kháng thuốc. (0,25đ)
· Giống với các bệnh truyền nhiễm, việc sử dụng đồng thời 2 loại thuốc (đặc biệt khi chúng hoạt động theo các cơ chế khác nhau) sẽ làm tăng hiệu quả điều trị (công hiệu) tiêu diệt các tế bào gây bệnh. Việc sử dụng từ 3 loại trở lên làm tăng nguy cơ gây độc và tác dụng (phản ứng) phụ. (0,25 đ)

Câu 13: Các nhà khoa học đã có nhiều bằng chứng cho thấy quá trình hình thành nên một khối u được bắt nguồn từ một tế bào bị đột biến nhiều lần. Nguyên nhân gây ung thư ở người cũng được biết là do virus. Giả sử rằng, một tế bào bình thường thoạt đầu bị virus chèn gen ung thư (oncogene) vào hệ gen, sau đó tích lũy thêm các đột biến khác nhau, dần dần phát triển thành một khối u ác tính, gồm nhiều dòng tế bào khác nhau. Thành phần các dòng tế bào như vậy thường thay đổi trong quá trình phát triển khối u.
	a) Làm thế nào người ta có thể xác định được một khối u nào đó ở người được hình thành bằng cách: tế bào bình thường trước tiên nhận gen ung thư từ virus rồi sau đó mới tích lũy thêm các đột biến dẫn đến hình thành khối u ác tính?
	b) Giải thích tại sao thành phần các dòng tế bào khác nhau của cùng một khối u lại liên tục biến đổi trong quá trình phát sinh khối u?
ĐÁP ÁN:
a)	-  Về nguyên lý, nếu một tế bào bình thường nhận được gen ung thư từ virus sẽ phân chia mạnh tạo ra nhiều tế bào con chứa gen ung thư của virus. Các tế bào không bị ung thư sẽ không chứa gen ung thư của virus. Do vậy, ta cần tiến hành thí nghiệm lai phân tử: lai đoạn dò đánh dấu huỳnh quang hoặc phóng xạ có trình tự nucleotide đặc thù của gen ung thư virus với ADN một mạch của tế bào khối u cũng như lai với ADN của tế bào bình thường. Nếu mẫu dò chỉ lai được với ADN của tế bào ung thư  mà không bắt đôi với ADN của tế bào không bị ung thư thì chứng tỏ virus đã truyền gen ung thư sang người.                                                                                                               
	-  Tiến hành thí nghiệm lai phân tử như trên với tất cả các dòng tế bào khác nhau của cùng khối u mà đều có kết quả tương tự như trên chứng tỏ gen ung thư đã được virus chèn vào hệ gen của một tế bào gốc ban đầu, sau đó gen này được truyền cho các tế bào con cháu của nó.                                                                                               
b)	-  Từ một tế bào bị đột biến tạo ra nhiều tế bào con, các tế bào con tăng sinh mạnh, tích lũy nhiều đột biến khác nhau, đặc biệt là các đột biến liên quan đến các loại gen ức chế khối u qui định các enzyme sửa sai đột biến, nên lại phát sinh thêm các đột biến tạo nên số lượng các dòng tế bào khác nhau.                                                               (0,25 điểm)
	-  Các loại tế bào tích lũy các đột biến khác nhau, luôn cạnh tranh với nhau về khả năng sinh sản, giành chất dinh dưỡng … nên chọn lọc tự nhiên sẽ duy trì các dòng tế bào nào có khả năng sinh sản vượt trội hơn so với các dòng tế bào khác. Cứ như vậy, chọn lọc làm thay đổi các dòng tế bào trong suốt quá trình phát sinh và tồn tại của khối u. 
                                                                                                                                     (0,25 điểm)

Câu 14: Tật nhiều ngón tay ở người được biết là do alen đột biến trội rất hiếm gặp trên nhiễm sắc thể thường qui định. Alen lặn cho kiểu hình 5 ngón bình thường. Phả hệ dưới đây cho thấy một điều khác thường là khi cả hai bố, mẹ bình thường lại sinh ra người con bị nhiều ngón tay. Theo phả hệ này thì cơ chế di truyền nhiều khả năng nhất gây nên tật nhiều ngón tay là gì? Giải thích và viết kiểu gen có thể có của các cá thể I1, I2, II6, II10 và III8.
                  [image: ]
ĐÁP ÁN:
· Sự di truyền không bình thường trên phả hệ này là ở cả hai gia đình II6 và III13 đều có bố mẹ bình thường nhưng con lại bị bệnh mặc dù bệnh là do gen trội qui định. Nguyên nhân có thể là do có sự tương tác gen, do sự tác động của môi trường (độ thâm nhập của gen) hoặc do đột biến gen.		         
· Vì là bệnh do gen đột biến rất hiếm gặp nên xác suất để đột biến mới phát sinh ở cả gia đình II6 và III13 gần như bằng 0 nên nguyên nhân gây bệnh này chỉ có thể là do tương tác gen hoặc do tác động của môi trường. 		         (0,25 đ)
· Đề bài yêu cầu cho biết kiểu gen có thể có của các cá thể trong phả hệ tức là muốn đề cập đến sự tương tác gen. Có thể ký hiệu các gen như sau: Gen A qui định tật nhiều ngón tay, alen a qui định kiểu hình 5 ngón bình thường. Gen B ức chế sự biểu hiện của alen A khiến cho kiểu hình trội của nó không được biểu hiện nên người số II6 , II10 và III13 vẫn có 5 ngón tay. Alen lặn b không có khả năng ức chế alen trội A.	
· Kiểu gen I1 là Aabb, I 2 là aaBb , II6  và II10  là AaBb và III8 là Aabb.       (0,25 đ)

Câu 15: Hợp tử chứa một đột biến mất đoạn trên nhiễm sắc thể 15 có nguồn gốc từ mẹ, còn nhiễm sắc thể tương đồng bình thường có nguồn gốc từ bố, thì phát triển thành đứa trẻ bị hội chứng Angelman (người gầy, miệng rộng, hàm nhô). Cũng một đột biến mất đoạn ở vị trí và chiều dài giống hệt nhưng ở trên nhiễm sắc thể 15 có nguồn gốc từ bố, còn nhiễm sắc thể tương đồng bình thường từ mẹ, thì sinh ra đứa trẻ mắc hội chứng Prader-Willi (thấp, béo, đầu và chân nhỏ). Hãy giải thích cơ sở di truyền của 2 hội chứng Angelman và Prader-Willi.
ĐÁP ÁN:
Việc đột biến làm mất đoạn NST có nguồn gốc từ mẹ gây nên hội chứng bệnh lý khác biệt với việc bị mất đoạn trên NST có nguồn gốc từ bố, chứng tỏ đoạn bị mất chứa các gen in vết theo những cách thức khác nhau. 			(0,50 điểm)
Ví dụ, đoạn NST bị mất có nguồn gốc từ bố chứa gen A và gen B trong đó gen A không bị in vết trong quá trình hình thành tinh trùng, trong khi gen này không bị in vết ở trứng; còn gen B thì bị in vết ở tinh trùng nhưng lại không bị in vết ở trứng thì đột biến mất đoạn ở nhiễm sắc thể của bố gây nên hội chứng Angelman.    (0,25 đ)
Đột biến mất đoạn NST chứa gen B trên NST của mẹ sẽ gây hội chứng Prader-Willi. Thực chất đoạn bị mất có thể chứa nhiều gen hơn là chỉ chứa gen A và B như ví dụ ở trên nhưng nguyên lý in vết thì vẫn như vậy.                                              (0,25 đ)

Câu 16: [bookmark: OLE_LINK14][image: ]Nghiên cứu cho thấy tỷ lệ người mắc ung thư ruột kết có liên quan chặt chẽ với tuổi tác. Điều này được thể hiện trong biểu đồ hình bên - biểu diễn số lượng các trường hợp mắc bệnh mới được chẩn đoán trong một năm ở phụ nữ theo độ tuổi. 
a) Nhận xét biểu đồ và nêu giả thuyết giải thích, cho rằng tỷ lệ đột biến duy trì không đổi trong suốt cuộc đời mỗi người.
b) Ngược lại với bệnh ung thư ruột kết, tỷ lệ mắc bệnh u xương ác tính, thường làm xuất hiện khối u trong xương dài, đạt mức cao nhất trong suốt thời niên thiếu. U xương ác tính tương đối hiếm gặp ở trẻ nhỏ (trẻ dưới 9 tuổi) và ở người lớn (trên 20). Tại sao tỷ lệ mắc u xương ác tính không cho kết quả giống như ung thư ruột kết?
ĐÁP ÁN:
a.
- Tỷ lệ mắc ung thư ruột kết tăng dần theo tuổi, tăng chậm trong giai đoạn trước 40 tuổi và bắt đầu tăng rất nhanh kể từ 60 tuổi trở lên.                                                                  (0,25 điểm)       
- Tỷ lệ ung thư tăng tỉ lệ thuận với tuổi tác vì phải xuất hiện đủ đột biến ở một số gen quan trọng để vô hiệu hóa các cơ chế kiểm soát tốc độ tăng trưởng bình thường của tế bào. Trong quá trình sinh trưởng và phân chia, các tế không ngừng tích lũy đột biến và chúng được truyền lại cho các tế bào con, do vậy khả năng một dòng tế bào cụ thể tích lũy đột biến ở một số gen quan trọng tăng theo tuổi.                                                                  
b. 
- Ung thư ruột kết phát sinh từ các quần thể tế bào sinh sản ở trực tràng, trong đó số lượng tế bào có mặt ở đây duy trì không đổi trong suốt cuộc đời, do vậy có thể tích luỹ đột biến dần theo thời gian tạo thành một dòng tế bào bất thường có thể dẫn đến ung thư.                                                                                                   
- Ngược lại, các tế bào chịu trách nhiệm về u xương ác tính có mặt với số lượng lớn hơn nhiều trong suốt giai đoạn vị thành niên, do sự phát triển của chúng rất cần thiết để tăng kích thước của bộ xương (so với cả trẻ nhỏ và người lớn). Quần thể kích thước lớn và phát triển nhanh như vậy có nguy cơ tạo thành một dòng tế bào bất thường có thể nảy sinh ung thư. Do vậy sự khác biệt về tỉ lệ mắc ung thư trong trường hợp này là do số lượng các tế bào có nguy cơ bị bệnh.   

Câu 17: [bookmark: _Hlk25696247]Bệnh di truyền hiện nay chiếm một tỷ lệ không nhỏ trong các bệnh được gặp ở trẻ em và người lớn. Sự ra đời của di truyền y học tư vấn dựa trên nền tảng di truyền học giúp mọi người phòng tránh bệnh tốt hơn hoặc giúp cho việc điều trị chúng trở nên hiệu quả hơn. Một phụ nữ X đến bệnh viện xin được tư vấn sinh con trong thời gian tới, được biết cô bị mắc bệnh phênylnkêtô niệu (PKU) và đang mang thai ở tháng thứ 2. Bác sĩ kết luận rằng thai nhi có khả năng rất cao là dị hợp tử và trong suốt thời gian mang thai bé có nguy cơ gặp phải một số tổn thương nhiều hơn so với trẻ bình thường.
a) Tại sao bác sĩ có thể kết luận ngay em thai nhi có kiểu gen dị hợp tử và có nguy cơ gặp phải tổn thương trong suối thời gian mang thai?
b) Nếu là bác sĩ, lời khuyên phù hợp cho bà mẹ giúp mang thai an toàn là gì?
c) Tại sao thai nhi mắc PKU thường không thể chuẩn đoán được như các bệnh di truyền khác?
ĐÁP ÁN:
a. 
- PKU là bệnh do đột biến gen lặn gây nên. Đột biến dẫn đến bệnh thường rất hiếm trong quần thể người và do đó hầu hết mọi người đều có kiểu gen đồng hợp trội. Bà mẹ mắc PKU có kiểu gen đồng hợp lặn vì vậy bác sĩ có thể kết luận ngay em bé có khả năng rất cao là dị hợp tử.                                                                       
- Bệnh nhân mắc PKU bị đột biến trong enzim chuyển hoá axit amin phenylalanin. Do đó lượng phenylalanin tích luỹ nhiều trong máu và cơ thể có thể đầu độc não và làm rối loạn các quá trình sinh lý.                
- Bé có nguy cơ gặp phải một số tổn thương trong thời gian mang thai do dinh dưỡng từ thai nhi nhận được hoàn toàn từ máu mẹ, do bà mẹ mắc PKU nên lượng máu thai nhận được cũng có lượng phenylalanin cao, nếu không chuyển hoá kịp có thể gây độc và rối loạn phát triển trí tuệ,…                                                                
b. Cách đơn giản nhất là tuân thủ chế độ ăn kiêng phenylalanin, giúp giảm thiểu tối đa lượng phenylalin trong máu, điều này có lợi cho cả mẹ và thai nhi                                                                                               
c. Vì trẻ mắc PKU hầu hết đều có bố mẹ dị hợp tử, tức là họ vẫn chuyển hoá được axit amin này. Do vậy khi còn trong bụng, người mẹ đã phân giải hộ một phần phenylalanin nên thai nhi hoàn toàn khoẻ mạnh bình thường. Vì vậy không thể chuẩn đoán được trẻ mắc PKU khi còn trong bụng mẹ.                                                    
        
Câu 18: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 19: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]
[image: ]

Câu 20: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]



Câu 21: [image: ]Có khoảng 3% dân số bình thường mang alen đột biến ở gen CFTR gây bệnh xơ nang. Trong một gia đình, cả người vợ và chồng đều là thể mang về một đột biến CFTR. Cặp vợ chồng này sinh ra đứa con đầu lòng bị bệnh xơ nang, vì vậy khi mang thai đứa con thứ hai họ muốn đến xin bác sĩ tư vấn và kiểm tra thai để xác định xem thai đó bị bệnh hay hoàn toàn không mang gen bệnh hay là thể mang trước khi sinh đứa trẻ. Các mẫu ADN từ các thành viên trong gia đình và thai nhi được xét nghiệm PCR và điện di trên gel, kết quả như hình bên. Biết rằng, Alen A1, A2, A3, A4 là các alen khác nhau và[image: ]biểu thị cho kết quả của các alen. Hãy cho biết: 
a. Những alen nào là alen gây bệnh? Vì sao. Thai nhi sinh ra bị bệnh hay bình thường? Vì sao? 
b. Nếu thai nhi (ở câu a) sinh ra, lớn lên và kết hôn với người bình thường thì xác suất sinh ra đứa con trai đầu lòng bị bệnh xơ nang là bao nhiêu phần trăm?
ĐÁP ÁN:
	a.
	- Các alen gây bệnh là A1 và A3…………………………………………………
- Vì: Dựa vào hình ta thấy bố là thể mang có kiểu gen A1A4, mẹ là thể mang có kiểu gen A2A3  con đầu bệnh có kiểu gen A1A3 ……………………………

	
	- Thai nhi sinh ra không bị bệnh………………………………………………….
- Vì: Kiểu gen của thai nhi là A3A4………………………………………………
- Trong đó A4 là alen trội bình thường …………………………………………..

	b.
	Kiểu gen của thai thi là A3A4 lớn lên, kết hôn với người bình thường.
Để sinh con đầu lòng bị bệnh thì người được kết hôn phải là thể mang alen bệnh  Xác suất một người bình thường mang alen gây bệnh trong quần thể là 3%........
=> Xác suất đứa con đầu lòng là con trai bị bệnh là: 3% × 1⁄4 × 1⁄2 = 0,00375



Câu 22: Ở người, gen quy định nhóm máu và gen quy định dạng tóc đều nằm trên nhiễm sắc thể thường và phân li độc lập. Theo dõi sự di truyền của hai gen này ở một dòng họ, người ta vẽ được phả hệ sau: 
[image: ]
Biết rằng gen quy định nhóm máu gồm 3 alen, trong đó kiểu gen IAIA và IAIO đều quy định nhóm máu A, kiểu gen IBIB và IBIO đều quy định nhóm máu B, kiểu gen IAIB quy định nhóm máu AB và kiểu gen IOIO quy định nhóm máu O; gen quy định dạng tóc có 2 alen, alen trội là trội hoàn toàn; người số 5 mang alen quy định tóc thẳng và không phát sinh đột biến mới ở tất cả những người trong phả hệ. 
a) Trong phả hệ trên những người nào đã xác định được kiểu gen?
b) Xác suất sinh con có nhóm máu O và tóc thẳng của cặp 10 - 11?
c) Xác suất sinh con có nhóm máu AB và tóc xoăn của cặp 8 - 9?
ĐÁP ÁN:
	Câu
	Gợi ý nội dung

	a)
	+ 1. IBIODd  2.IBIODd → 3.IO IOdd; 4.(1/3IBIB :2/3 IBIO)( 1/3DD:2/3Dd).
+ 4.(1/3IBIB : 2/3IBIO)(1/3DD:2/3Dd)  5. IAIBDd → 8. (2/3IBIB :1/3 IBIO)(2/5DD:3/5Dd)
+ 6.(IA- )D-  7. IAIBdd → 9. IA-Dd và 10.(IB-)(Dd)  6.(IBIO )D- 
Mà 6.(IAIO)D-  7. IAIBdd →9. IAIODd và 10. IB-Dd = (IBIO)(Dd)
+ 11. IOIOdd
=> Những người có kgen chính xác: 1, 2, 3, 5, 7, 10, 11.

	b)
	b) 10 = (IBIO)(Dd)  11 = IOIOdd
Con IOIOdd = (1/2.1)(1/2.1) = 1/4

	c)
	c) 8 (2/3IBIB :1/3 IBIO)(2/5DD:3/5Dd)   9 (1/2IAIA :1/2 IAIO)(Dd) 
→ con IAIB)(D-) = (3/4.5/6)(1 - 3/10.1/2) = 17/32.



	Câu 23: Theo dõi sự biểu hiện tính trạng của hai gen bị in vết, trong đó gen P in vết theo dòng bố, gen Q in vết theo dòng mẹ. Dựa vào phả hệ sau và cho biết bản sao gen P và Q của hai cá thể I.1 và I.2 có biểu hiện ở các tế bào dưới đây hay không ? Giải thích.
a) Tế bào sinh dưỡng của II.2 và II.3
b) Tế bào sinh dục của II.2 và II.3
c) Tế bào sinh dưỡng của III.1 và III.2
	[image: ]

	a) d) Giả sử gen K là gen tiền ung thư và vết theo dòng bố. Nếu trong quá trình sinh giao tử của II.2 bị rối loạn sự in vết thì III.1 có nguy cơ bị mắc ung thư cao hơn hay thấp hơn cá thể bình thường.
ĐÁP ÁN:


	Câu
	Nội dung

	a
	- Tế bào sinh dưỡng của II.2 và II.3 đều không biểu hiện gen P và Q 
- Do I.1 cho giao tử in vết P còn I.2 cho giao tử in vết Q , do đó gen P và Q trong tế bào sinh dưỡng của II.2 và II.3 đều không được biểu hiện .

	b
	- Tế bào sinh dục của II.2 biểu hiện gen Q , không biểu hiện gen P
- Tế bào sinh dục của II.3 biểu hiện gen P , không biểu hiện gen Q
Giải thích : 
- Vì gen P in vết theo dòng bố , do đó trong quá trình sinh tinh của bố sẽ không xóa in vết còn trong quá trình sinh trứng của mẹ sẽ được xóa in vết  gen P không biểu hiện trong tế bào sinh dục của II.2 , biểu hiện trong tế bào sinh dục của II.3
- Vì gen Q in vết theo dòng mẹ , do đó trong quá trình sinh trứng của mẹ sẽ không xóa in vết còn trong quá trình sinh tinh của bố sẽ được xóa in vết  gen Q không biểu hiện trong tế bào sinh dục của II.3 , biều hiện trong tế bào sinh dục của II.2 

	c
	Tế bào sinh dưỡng của III.1 biểu hiện gen Q , không biểu hiện gen P 
Tế bào sinh dưỡng của III.2 biểu hiện gen P , không biểu hiện gen Q 
Vì : 
- Vì III.1 nhận giao tử từ II.2 do đó tế bào sinh dưỡng của III.1 sẽ biểu hiện gen Q và không biểu hiện gen P 
- Vì III.2 nhận giao tử từ II.3 do đó tế bào sinh dưỡng của III.2 sẽ biểu hiện gen P và không biểu hiện gen Q

	d
	III.1 có nguy cơ mắc bệnh ung thư cao hơn so với bình thường.
Vì : 
- Gen K bị in vết theo dòng bố , khi bình thường tế bào sinh dục của II.2 giảm phân tạo giao tử thì gen K vẫn bị in vết  không gây ung thư
- Nếu trong quá trình sinh giao tử của II.2 bị rối loạn về in vết thì gen K sẽ bị xóa in vết  gen K được truyền cho III.1  tăng khả năng phát sinh ung thư.


[image: ]
Câu 24: Ở người, chứng loạn dưỡng cơ Duchenne (DMD) là một bệnh liên quan đến gen lặn trên nhiễm sắc thể X, ảnh hưởng đến cơ bắp. Khi nghiên cứu tế bào của 6 bé trai bị DMD, ngoài ra còn có thêm nhiều rối loạn khác, người ta tìm thấy có vùng bị mất đoạn nhỏ trên nhiễm sắc thể X, được hiển thị ở Hình 1.                                        Hình 1
     Chú thích: i vi: NST X của các bé trai bị DMD.
    1 13: Các vị trí tương ứng trên NST X ở người bình thường.
    Đoạn bị trống là các đoạn NST tương ứng bị mất.

a) Xác định vùng trên nhiễm sắc thể X có khả năng chứa gen DMD. Tại sao các bé trai có những rối loạn khác ngoài DMD?
b) Từ các mẫu ADN của các bé trai bị bệnh và bé trai bình thường, làm thế nào tách được gen DMD để sử dụng trong nhân bản gen? 
ĐÁP ÁN:
	a
	- Khu vực duy nhất mà tất cả các NST của các bé trai bị bệnh thiếu là đoạn nhiễm sắc ở vùng 5 và do đó khu vực này có lẽ có chứa gen DMD. 
- Các rối loạn khác có thể là kết quả của sự mất đoạn ở các vùng khác xung quanh vùng DMD.

	b
	Tiến hành các bước sau:
 + Gây biến tính các NST X từ các bé trai bị bệnh và các bé trai bình thường.
 + Sử dụng enzim cắt cắt thành các đoạn ADN nhỏ.
 + Cho các đoạn ADN nhỏ đi qua bộ lọc chứa trình tự ADN có vùng NST bị mất. Phần lớn ADN sẽ liên kết với bộ lọc, nhưng vùng ADN 5 (vùng chứa gen DMD) sẽ đi qua. Quá trình này được lặp lại nhiều lần.
+ ADN qua lọc được nhân bản, sau đó kiểm tra ADN đó có liên kết với các NST X bị mất gen DMD. Nếu không liên kết, đó là trình tự gen DMD đã được tách ra từ NST X của những đứa trẻ bình thường.



Câu 25: Nguy cơ mắc bệnh ung thư ở người thường tăng theo lứa tuổi. Trong điều trị các bệnh ung thư, bác sĩ thường đồng thời sử dụng hai loại thuốc (hoá trị liệu) khác nhau. Hãy giải thích tại sao?
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 26: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

	Câu 27: Hình 13 biểu hiện một phả hệ theo dõi sự di truyền của bệnh ung thư võng mạc cùng với kết quả điện di cắt giới hạn alenRb1 là một gen đột biến gây ra ung thư võng mạc. Kết quả cắt giới hạn của alen Rb1 gồm ba band có kích thước khác nhau (kí hiệu là a, b và c). Những cá thể ở thế hệ I và II đủ trưởng thành để biểu hiện bệnh ung thư võng mạc nếu mang alen Rb1 tuy nhiên các cá thể ở thế hệ III còn quá trẻ để bệnh ung thư võng mạc biểu hiện ra kiểu hình. Các ô màu trắng là các cá thể không bị bệnh hoặc chưa biểu hiện bệnh, các ô màu xám là các cá thể bị bệnh
	[image: C:\Users\Administrator\Desktop\z2693115418529_1ba2e514e85c027534200e3d40850014.jpg]


ung thư võng mạc đã biểu hiện. Số thứ tự của 20 cá thể trong phả hệ được thể hiện bên dưới ở hình 13.
a. Các cá thể nào ở thế hệ III nhiều khả năng sẽ biểu hiện bệnh ung thư võng mạc và các cá thể nào không biểu hiện bệnh khi đủ trưởng thành? Giải thích. 
b. Nêu 2 giả thuyết giải thích vì sao cần đạt đến một độ tuổi nhất định thì bệnh ung thư võng mạc do alen Rb1 mới biểu hiện ra kiểu hình.
ĐÁP ÁN:
	a
	- Bố ở thế hệ I biểu hiện bệnh ung thư võng mạc mang hai band a và b. Tất cả các cá thể biểu hiện bệnh này đều có band b à band b là band đặc trưng cho gen đột biến Rb1. Do đó tất cả cá thể ở thế hệ III có band b trên kết quả điện di nhiều khả năng cũng biểu hiện bệnh. 
 Các cá thể ở thế hệ III nhiều khả năng biểu hiện bệnh: 1, 2, 8, 13 và 18. Các cá thể ở thế hệ III không biểu hiện bệnh: 3, 6, 7, 12, 16, 17.

	b
	- Giả thuyết 1: Ung thư võng mạc cần tích lũy đủ số lượng tế bào mang đột biến Rb1 mới tạo thành khối u và dần phát triển thành ung thư. 
- Giả thuyết 2: Ung thư võng mạc không chỉ liên quan đến alen Rb1 mà có lẽ cần thêm thời gian để phát sinh các đột biến khác có liên quan với Rb1 trong quá trình điều hòa chu kỳ tế bào. 
- Giả thuyết 3: Hiệu quả hoạt động của hệ miễn dịch có tính đặc trưng mô và thời kỳ khác nhau, khi hệ miễn dịch hoạt động yếu thế hơn sự phát sinh tế bào khối u thì ung thư võng mạc mới có thể biểu hiện
HS chỉ cần trình bày 2 trong 3 giả thuyết là cho điểm tối đa.



Câu 28: Ba người đàn ông (A, B, C) trong cùng một gia đình xin tư vấn di truyền. Phả hệ dưới đây của gia đình này cho thấy có những người bị cả 2 bệnh di truyền, một bệnh X (màu đen) và bệnh Y (màu xám). Biết rằng bệnh X cực kì hiếm hặp, còn bệnh Y có tần số 6 % trong quần thể.
[image: ]
a) Nếu cá thể A lập gia đình với một người phụ nữ không cùng huyết thống và không mắc bệnh, có một người con trai. Xác suất người con trai mắc bệnh X là bao nhiêu?
b) Nếu cá thể B từng có một con trai với một người phụ nữ không cùng huyết thống và không mắc bệnh, thì xác suất người con trai này mặc bệnh Y là bao nhiêu?
ĐÁP ÁN:
	a
	Bệnh  X ( màu đen đậm) là gen trội  dựa vào III1 và III2 …
A  là dị hợp , – mẹ là đồng lặn aa, 
Vợ A là ko cùng huyết thống, không mắc bệnh nên là aa
Vậy Aa x aa 
Xác suất con mắc bệnh là ½ 
Xác suất sinh con trai mắc bệnh là ½  ( chú ý đã sinh con trai rồi )

	b
	Bệnh Y màu xám 
TH1 : gen lặn trên thường dựa vào III5 và III6 
     bố mẹ B là bình thường => B bệnh  bệnh Y  là do gen lặn
  có b ( bệnh Y ) = 6 %, B = 94 %
  nếu cá thể B    x    vợ ko bệnh không cùng huyết thống bình thường người vợ đến từ QT : ( 0,94 )2BB : 0,94 x0,06 x2   Bb : (0,06)2   bb         
           bb     x   Bb //  (BB+ Bb  ) 
        =  1      x   0,94 x 0,06 x 2 / 1- (0,06)2     =      0,113
Trai mắc bệnh 1bb x 0,113  Bb x ½ bb   = 0,055

	
	Th2 : gen lặn trên NST giới tính X
B (Xb Y)    x  vợ dị hợp XB Xb       =  ½ x  0,94 x0,06 x2 / 1- (0,06)2            
Vì nam / nữ tỉ lệ 1/1 
=> vợ dị hợp  XBXb có xác suất   là  ( pq / p2 + 2pq )  = 0,055 
Vậy xs sinh con trai mắc bệnh 
= 1 Xb Y ( bố)  x 0,055  XB Xb  (mẹ ) x ¼ Xb Y (con) = 1. 375 % 



Câu 29: [image: Description: Diagram

Description automatically generated]Dưới đây là bản gel điện di các mẫu ADN (ở hai locut khác nhau) của một người con, người mẹ và bốn người đàn ông nghi là cha của đứa bé (được kí hiệu là A, B,C và D).
Bằng những suy luận di truyền, hãy xác định người cha của đứa bé nói trên và đưa ra những lý luận để giải thích cho lựa chọn của em.
ĐÁP ÁN:
	Người đàn ông. B là cha đứa bé

	Giải thích:
Hình 1: có hai người trùng bane với đứa trẻ là B và. D  loại người A và C (*)
Hình 2: có hai người trùng bane với đứa trẻ là A và B  loại C và D (**)
Từ (*) và (**) ta có người đàn ông B là cha đứa trẻ.



Câu 30: Phả hệ dưới đây ghi nhận đặc điểm kiểu hình màu sắc lông ở chuột Guinera do các alen của một gen quy định. Hãy cho biết theo phả hệ này, tính trạng màu lông do tối thiểu bao nhiêu alen quy định? Giải thích mối quan hệ trội, lặn giữa các alen và các kiểu gen tương ứng của các cá thể trong phả hệ.
[image: Description: phahe]
ĐÁP ÁN:
	Suy luận tìm các alen tương ứng :
Cá thể (1) Đen x (4) nâu  (8) đỏ => đỏ lặn so với đen và nâu. (*)
Cá thể (5) đen x (6) đỏ  (9) nâu => đen trội hơn nâu (**)
Từ (*) và (**) ta. Có thứ tự các alen như sau : B (đen) > b1 (nâu) > b2 (đỏ)

	[bookmark: _GoBack]Các kiểu gen tương ứng trong phả hệ :
1-Bb2 (Đen)			2-b1b2 (Nâu)
3-b2b2 (Đỏ)			4- b1b2 (Nâu)
5- Bb1 (Đen)			6- b2b2 (Đỏ)
7- b1b2 (Nâu)			8- b2b2 (Đỏ)
9- b1b2 (Nâu)



Câu 31: Sơ đồ về phả hệ sau minh họa sự di truyền của một bệnh trong một gia đình 5 thế hệ. 
[image: Description: anh 9]
a) Hãy cho biết bệnh di truyền này bị chi phối bởi quy luật di truyền nào? Giải thích.
b) Nếu cá thể III8 không kết hôn với cá thể III7 mà kết hôn với cá thể III2 thì xác xuất sinh con mắc bệnh là bao nhiêu? Xác suất sinh con bình thường là bao nhiêu?
ĐÁP ÁN:
	Quan sát trên sơ đồ phả hệ ta thấy: 
- Bố bị bệnh  dẫn đến 100% con gái bị bệnh.
- Mẹ bị bệnh dẫn đến phần lớn con trai bị bệnh.
- Bố bình thường dấn đến 100% con gái bình thường.
- Mẹ bình thường dẫn đến 100% con trai bình thường.
Từ đó suy ra gen gây bệnh nằm trên nhiễm sắc thể X.

	- Nếu là gen lặn quy định bệnh thì mẹ bị bệnh có gen đồng hợp tử XaXa và 100% con trai sẽ bị bệnh. 
- Tuy nhiên, cơ thể mẹ III8 bị bệnh vẫn có cả con trai bình thường và con trai bị bệnh, vì thế cơ thể mẹ mang gen dị hợp tử. Suy ra gen gây bệnh là gen trội trên X. 

	b) Nếu cá thể III8 (XAXa) x III2 (XAY) sẽ cho xác xuất sinh con bình thường là 25% (con trai) và sinh con bị bệnh là 75% (tất cả con gái và 50% con trai).



Câu 32: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 33: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
1.
[image: ]
2.
[image: ]

Câu 34: Một cặp vợ chồng đến trung tâm tư vấn di truyền để hỏi về khả năng xuất hiện bệnh mù màu và máu khó đông của con họ trong tương lai. Theo lời kể của người chồng, ông ta và mẹ bị mù màu còn bố bị máu khó đông. Bố vợ mắc cả hai bệnh nhưng mẹ vợ và vợ ông ta không bị bệnh. 
 a. Hãy vẽ sơ đồ phả hệ về hai bệnh của gia đình nói trên.
 b. Khả năng xuất hiện bệnh của con cặp vợ chồng nói trên như thế nào? Biết rằng các alen a, b lần lượt quy định bệnh mù màu và máu khó đông. Các alen trội tương ứng quy định trạng thái bình thường. Các alen này nằm trên NST X không có alen tương ứng trên NST Y, khoảng cách giữa hai gen trên NST là 2cM.
c. Alen quy định bệnh mù màu và alen quy định bệnh máu khó đông chịu áp lực của chọn lọc tự nhiên giống hay khác nhau? Alen nào bị đào thải ra khỏi quần thể người nhanh hơn? Tai sao?
ĐÁP ÁN:
	Câu
	Nội dung

	a  
	Vẽ phả hệ
[image: ]

	B
	
- Gia đình chồng: bố máu khó đông => 

Người chồng bị mù màu => 

- Gia đình vợ: Bố bị hai bệnh => kiểu gen: 


Vợ không mắc bệnh, nhận từ bố => kiểu gen vợ: ; có f = 2%


Phép lai của cặp vợ chồng:  x 




Giao tử của vợ (0,49: 0,49: 0,01: 0,01)

Giao tử của chồng: (0,5 : 0,5 Y)
Xác suất con mắc hai bệnh: 0,49 x 0,5 = 0,245
Xác suất con mắc mù màu: 0,01 x 0,5 = 0,005
Xác suất con mắc máu khó đông: 0,01 x 0,5 = 0,005

	C
	- Hai alen chịu áp lực của CLTN khác nhau.
- Vì giá trị thích nghi (mức gây hại) của hai loại đột biến khác nhau.
+ Mù màu: làm giảm sức sống.
+ Máu khó đông: có thể gây chết.
- Alen gây bệnh máu khó đông đào thải nhanh hơn ra khỏi quần thể.



Câu 35: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 36: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 37: Một bệnh di truyền đơn gen xuất hiện trong phả hệ dưới đây (-nữ, -nam).
[image: ]
	Từ phả hệ này, hãy cho biết:
		a) Gen gây bệnh nhiều khả năng bị chi phối bởi quy luật di truyền nào? Tại sao? 
		b) Xác định kiểu gen của các cá thể ở thế hệ II.
		c) Xác suất cá thể con sinh ra từ cặp vợ, chồng II2 và II3 mắc bệnh (tính theo %) là bao nhiêu? Nêu cách tính.
ĐÁP ÁN:
a) Nhiều khả năng hơn cả là gen lặn liên kết NST X, vì không có con gái nào bị bệnh trong khi số con trai mắc bệnh chiếm 1/2. Tính trạng được mẹ truyền cho1/2 con trai. 	   
b) Kiểu gen của các cá thể thế hệ II: II3, 8, 10: XAY ; II1, 4, 6,11: XaY ; II9: XAXa ; II2, 5, 7: XAXA hoặc XAXa    
c) Xác suất cá thể con (?) mắc bệnh (kiểu gen XaY) là : 
1/2 (kiểu gen II2 là XAXa) x 1/2 (giao tử Xa) x 1/2 (giao tử Y từ bố) = 1/8 = 12,5%

Câu 38: Ở người, một bệnh đơn gen được mô tả ở phả hệ hình 3.
[image: ]
Hình 3
Biết rằng III1 đến từ quần thể không mang gen bệnh và không có đột biến mới xảy ra trong phả hệ. 
Theo nguyên lý xác suất, nhiều khả năng nhất bệnh di truyền theo trường hợp nào? Giải thích. Xác định kiểu di truyền của các cá thể bị bệnh và của II2.
ĐÁP ÁN:
	- Ở thế hệ I và II trong phả hệ không có bệnh nhưng ở thế hệ III  có nam III2 bị bệnh và ở thế hệ IV toàn bộ nữ con của III2 đều bị bệnh. Và theo đề bài, bệnh do một gen quy định. Từ đây ta suy ra:
+ Bệnh không do gen lặn quy định vì III1 đến từ quần thể không mang gen bệnh nhưng có đến 3 con gái bị bệnh.

	+ Bệnh nhiều khả năng nhất là trội liên kết với NST giới tính X không có đoạn tương đồng trên Y 
      . Vì con của III1 và III2 tất cả con gái bệnh là biểu hiện của di truyền chéo do bố truyền gen trên X
      . Con gái có XX do mẹ III1 và bố III2 cho nhưng tất cả đều bị bệnh là do gen bệnh của bố trội.

	- III2 mang gen trội trên X nhưng có mẹ II2 lại bình thường, đây là do khi hình thành giao tử, mẹ II2 đã xảy ra hoán vị gen giữa ít nhất 2 exon tạo nên gen có đủ các exon hình thành bệnh.

	- Ta biết, mỗi miền protein do một exon trong gen quy định, khi có đủ các exon thì protein đủ các miền mới thể hiện thành tính trạng. 

	- Các exon trên NST X của bố III2 lấn át các exon trên X của mẹ III1 biểu hiện bệnh nên các exon của bố trội so với các êxon của mẹ

	- Quy ước: Gọi 2 exon trội là E1 và E2, các exon đột biến tương ứng là e1 và e2 nằm trên X.
- Ta có kiểu gen(kiểu di truyền) của III2 là XE1E2Y; của II2: XE1e2 Xe1E2
- Kiểu gen (kiểu di truyền) của IV3,4,5 là một trong các trường hợp: 
 XE1E2 Xe1e2 hoặc XE1E2 XE1e2 hoặc XE1E2 Xe1E2



Câu 39: Phả hệ dưới đây mô tả sự di truyền của một bệnh do gen đột biến nằm trên nhiễm sắc thể thường. Dựa vào phả hệ cho biết sự biểu hiện của bệnh này là do hiện tượng in vết gen dòng mẹ hay in vết gen dòng bố? Giải thích.
	
	Nam, nữ bình thường.

	
	Nam, nữ bệnh.

	
	Nam, nữ bình thường nhưng mang gen bệnh.













ĐÁP ÁN:
	- Các cá thể mang đột biến có biểu hiện bình thường (dị hợp tử về đột biến) → gen đột biến là lặn. Các cá thể bị bệnh có thể có 2 trường hợp:
- Kiểu gen đồng hợp tử về gen đột biến.
- Kiểu gen dị hợp tử, nhưng nhiễm sắc thể mang gen bình thường có nguồn gốc từ dòng bị bất hoạt gen (bố hoặc mẹ).

	- Phả hệ trên có hiện tượng bất hoạt theo dòng bố, vì:
+ mẹ dị hợp tử về mất đoạn mới sinh con bị bệnh do nhận gen bình thường từ bố bị bất hoạt.	
+ bố dị hợp tử về mất đoạn → toàn bộ con vẫn bình thường;  bố bị bệnh do đồng hợp tử về gen bệnh → con vẫn bình thường (do mẹ đồng hợp tử về gen bình thường).
(Thí sinh có thể thay đổi thứ tự lập luận nhưng vẫn trả lời đúng các ý trên thì vẫn cho điểm mỗi ý như hướng dẫn chấm)



Câu 40: 
[image: ]
[image: ]
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]
[image: ]

Câu 41: Bệnh Huntington (HD) là một rối loạn di truyền dẫn đến cái chết của các tế bào não. Căn bệnh này được gây ra bởi một tính trạng trội đột biến ở một trong hai bản sao của một gen được gọi là Huntingtin.  
	Bảng thông tin dưới đây là kết quả điện di khi phân tích gen Huntingtin của gia đình có bố bị bệnh Huntington, mẹ bình thường. Các con số trên tiêu bản điện di thể hiện tuổi khởi phát bệnh.
[image: C:\Users\dell\Downloads\Băng điện di đề 2.jpg]
a. Nhận xét mối quan hệ giữa sự hình thành các đoạn lặp XAG trên gen và bệnh Huntington?
b. Hãy cho biết khả năng và độ tuổi khởi phát bệnh (nếu có) của những người con số 2, 4, 6?
ĐÁP ÁN:
	Câu
	Nội dung

	a
	a. Bệnh Huntington gây ra bởi sự hình thành các đoạn lặp XAG trên gen Huntingtin.
- Đoạn lặp XAG trên gen Huntingtin càng dài thì độ tuổi khởi phát bệnh càng sớm.

	b
	b. - Người con số 2 không mắc bệnh do kết quả băng điện di cho thấy số đoạn lặp XAG trên gen bằng số đoạn lặp có ở 1 trong 2 gen người mẹ không bị bệnh. 
- Người con số 4 có khả năng mắc bệnh do kết quả băng điện di cho thấy số đoạn lặp XAG bằng với số đoạn lặp của người bố. Độ tuổi khởi phát bệnh là 40.
- Người con số 6 có khả năng bị bệnh do kết quả băng điện di cho thấy số đoạn lặp XAG lớn hơn so với số đoạn lặp của người bố. Độ tuổi mắc bệnh từ sau 14 tuổi đến trước 26 tuổi.



Câu 42: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]
[image: ]

Câu 43: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]
[image: ]

Câu 44: [image: ]Khi nghiên cứu sự di truyền một căn bệnh ở người do một trong 2 alen của một locus chi phối người ta thấy quần thể cân bằng di truyền với tần số alen trội là 0,6. Một gia đình trong quần thể có phả hệ như hình bên, những cá thể màu đen là bị bệnh.
	a) Xác định quy luật di truyền chi phối tính trạng nghiên cứu. 
	b) Có tối đa bao nhiêu cá thể có thể xác định được chính xác kiểu gen? Giải thích.
	c) Nếu người phụ nữ 8 kết hôn với người đàn ông lành bệnh trong quần thể thì xác suất sinh một đứa con bị bệnh là bao nhiêu?
	d) Nếu người đàn ông 10 kết hôn với một người nữ lành bệnh trong quần thể và sinh 2 con, tính xác suất để ít nhất 1 con của họ lành bệnh?
ĐÁP ÁN:
	a
	- Cặp 3-4 lành bệnh sinh con bị bệnh, chứng tỏ bệnh do alen lặn chi phối.
- Nếu alen lặn nằm trên NST X thì cá thể 2 có kiểu gen XaXa và các các thế 5, 7 đều có kiểu gen XaY và bị bệnh, trái với thực tế do vậy: Bệnh do alen lặn của locus nằm trên NST thuờng chi phối.

	b
	Nguời số 2 có kiểu gen đồng hợp lặn, các cá thể ở thế hệ thứ 2 có kiểu gen dị hợp vì nhận alen lặn từ mẹ, người 3 lành bệnh mà sinh con bệnh nên có kiểu gen dị hợp. Người số 10 có kiểu gen đồng hợp lặn.
Các cá thể 1, 8, 9 chưa thể xác định được kiểu gen. Vậy, có tối đa 7 cá thể có thể xác định được kiểu gen.

	c
	Trong quần thể cân bằng di truyền A = 0,6 => cấu trúc: 0,36AA: 0,48Aa: 0,16aa, trong số người lành bệnh thì người có kiểu gen AA chiếm 0,36/0,84 = 3/7, người có kiểu gen Aa chiếm 4/7.
Nếu người 8 (1/3AA: 2/3Aa) x người trong quần thể (3/7AA: 4/7Aa) thì xác xuất sinh con bị bệnh là: 2/3 x 4/7 x 1/4 = 9,52%.

	d
	Người 10 (aa) kết hôn với phụ nữ lành bệnh (3/7AA: 4/7Aa).
Xác suất sinh 2 con, trong đó có ít nhất 1 con lành bệnh là: 1 - 1 x 4/7 x 1/2 (bị bệnh) x 1/2 (bị bệnh) = 85,71%.



Câu 45: Một người phụ nữ bình thường có bố bị bệnh máu khó đông và mẹ bị bệnh mù màu kết hôn với một người đàn ông bình thường về cả hai bệnh này. Cặp vợ chồng này có các con gái đều bình thường, ba con trai bị mù màu, ba người con trai khác bị bệnh máu khó đông, một con trai bình thường và một con trai mang cả hai bệnh. Biết rằng, mỗi tính trạng đều do một gen gồm 2 alen nằm trên nhiễm sắc thể X tại vùng không tương đồng với Y quy định và không có đột biến mới xuất hiện ở bất kì thành viên nào trong gia đình.
ĐÁP ÁN:
	a. Giải thích 
 Quy ước: A: bình thường; a: bệnh máu khó đông / NST X
            B: bình thường; b: bệnh mù màu / NST X
- Người vợ bình thường có bố bị bệnh máu khó đông có kiểu gen Y, cho con gái giao tử .  (1)
- Người vợ bình thường có mẹ mù màu, kiểu gen , cho con gái giao tử     (2)
          
- Từ (1) và (2) suy ra kiểu gen của người vợ là   	(0,25đ)
	
- Người chồng bình thường về cả hai tính trạng  có kiểu gen là Y	(0,25đ)
- Sơ đồ lai:
P:        (bình thường)      x       Y (bình thường)
	 F1: Các con gái bình thường  
		 3 Con trai mù màu Y	
		 3 Con trai máu khó đông: Y
		 1 Con trai bình thường Y
		 1 Con trai vừa mù màu, vừa máu khó đông: Y 
	- Giải thích:
	+ Con gái bình thường  Theo hiện tượng di truyền chéo, con gái nhận giao tử  từ bố.			(0,25đ)
	+ Con trai có 4 loại kiểu hình  mẹ tạo ra 4 loại trứng  trong quá trình giảm phân của mẹ phải xảy ra hoán vị gen dẫn đến hình thành hai loại giao tử hoán vị là  và   với tỉ lệ mỗi loại giao tử = 1/8 = 12,5%.	(0,25đ)
b. Cặp vợ chồng này dự định sinh thêm 2 người con. Xác suất họ sinh ra một con gái bình thường và một con trai bị cả hai bệnh là bao nhiêu? 
P:                      x            Y 
- Xác suất sinh con gái bình thường 1 x ½ = ½
- Xác suất sinh con trai bị cả hai bệnh 1/8  x ½ Y = 1/16	(0,25đ)
- Xác suất họ sinh ra một con gái bình thường và một con trai bị cả hai bệnh là 
                    x ½ x 1/16 = 1/16 = 6,25%.

Câu 46: [image: ]Sơ đồ bên là sơ đồ rút gọn mô tả con đường chuyển hóa phêninalanin liên quan đến hai bệnh chuyển hóa ở người, gồm phêninkêto niệu (PKU) và bạch tạng. 
Alen A mã hóa enzim A, alen lặn đột biến a dẫn tới tích lũy phêninalanin không được chuyển hóa gây bệnh PKU. Gen B mã hóa enzim B, alen lặn đột biến b dẫn tới tirôzin không được chuyển hóa. Mêlanin không được tổng hợp sẽ gây bệnh bạch tạng có triệu chứng nặng; mêlanin được tổng hợp ít sẽ gây bệnh bạch tạng có triệu chứng nhẹ hơn. Gen mã hóa 2 enzim A và B nằm trên 2 cặp NST khác nhau. Tirôzin có thể được thu nhận trực tiếp một lượng nhỏ từ thức ăn.
a) Khi nói về hai bệnh trên, những nhận xét sau đây là đúng hay sai?
I. Kiểu gen của người bị bệnh bạch tạng có thể có hoặc không có alen A.
II. Những người biểu hiện triệu chứng đồng thời cả 2 bệnh có thể có tối đa 3 loại kiểu gen.
III. Người có kiểu gen aaBB và người có kiểu gen aabb có mức biểu hiện bệnh giống nhau.
IV. Người bị bệnh PUK có thể điều chỉnh mức biểu hiện của bệnh thông qua chế độ ăn.
b) Người mang kiểu gen đồng hợp lặn về cả 2 gen trên kết hôn với người mang kiểu gen dị hợp về cả 2 gen trên sinh được một người con. Người con của họ có thể biểu hiện các triệu chứng của bệnh nào? Giải thích.
ĐÁP ÁN:
a) 
I đúng
II đúng
III sai
IV đúng.
b)
Ta có sơ đồ lai: AaBb × aabb → AaBb; Aabb; aaBb; aabb  Người con có thể có một trong 4 kiểu gen AaBb; Aabb; aaBb hoặc aabb 
TH1: Người con có kiểu gen AaBb sẽ không biểu hiện triệu chứng của cả 2 bệnh.
TH2: Người con có kiểu gen Aabb sẽ không biểu hiện triệu chứng của bệnh PUK và biểu hiện triệu chứng của bệnh bạch tạng.
TH3: Người con có kiểu gen aaBb hoặc aabb sẽ biểu hiện triệu chứng của cả 2 bệnh.

Câu 47: 
[image: ]
ĐÁP ÁN:
[image: ]

Câu 48: Gen quy định tính trạng hói đầu bị ảnh hưởng bởi giới tính. Phụ nữ có kiểu gen BB bị hói, tuy nhiên phụ nữ Bb và bb thì không. Đàn ông có kiểu gen BB và Bb bị hói, đàn ông bb thì không.
Yếu tố Rh do gen R quy định, kiểu gen của người Rh- là rr và của người Rh+ là RR hoặc Rr. Khi một người phụ nữ Rh- mang thai nhi có Rh+, hệ miễn dịch của người phụ nữ có thể tạo ra các kháng thể kháng lại Rh+ của thai nhi trong lần mang thai thứ hai, có thể dẫn đến cái chết của thai nhi. Hiện tượng này được gọi là sự không tương thích Rh. Hai gen này cùng nằm trên một cặp nhiễm sắc thể thường và cách nhau 20cM.
Hai vợ chồng là Nhi và Hoàng đến một văn phòng tư vấn di truyền và được bác sĩ thu thập dữ liệu như tóm tắt trong bảng dưới đây
	Người
	Hói đầu?
	Rh

	Nhi
	Không
	Rh+

	Mẹ của Nhi
	Có
	Rh+

	Bố của Nhi
	Không
	Rh-

	Hoàng
	Có
	Rh-

	Mẹ của Hoàng
	Có
	Rh-

	Bố của Hoàng
	Không
	Rh+


a. Kiểu gen của những người trong bảng trên có thể được viết như thế nào?
b. Tỉ lệ % con của cặp vợ chồng này bị hói là bao nhiêu?
c. Tỉ lệ phần trăm con gái của họ có thể phải đối mặt với sự không tương thích Rh khi những người con này mang thai là bao nhiêu?
d. Tỉ lệ phần trăm con gái của họ có tiềm năng không tương thích Rh đồng thời sẽ bị hói đầu là bao nhiêu?
ĐÁP ÁN:
a.
Nhi : BR/br (0.25đ)
Mẹ Nhi: BR/BR hoặc BR/Br (0.25đ)
Bố Nhi: br/br (0.25đ)
Hoàng: Br/br (0.25đ)
Mẹ Hoàng: br/br (0.25đ)
Bố Hoàng: BR/Br hoặc BR/br hoặc Br/bR (0.25đ)
b.
Nhi x Hoàng: Bb x Bb
F1: ½ BB: 2/4 Bb: ¼ bb
Xác suất con bị hói = BB + ♂Bb = ¼ + ½ x 2/4 = ½ (0.5đ)
c.
Nhi x Hoàng : Rr x rr
F1: ½ Rr : ½ rr
Xác suất con gái của cặp vợ chồng này mang KG rr = ½ (0.5đ)
d.
Nhi x Hoàng: BR/br x Br/br
F1:
Xác suất con gái của họ mang KG BB/rr = 0,1 x 0,5 = 0,05 (0.5đ)

Câu 49: Quan sát hình bên dưới và trả lời các câu hỏi sau:
[image: ]

[image: ]
3.1. Em hãy cho biết nguyên nhân gây hội chứng Down nào tương ứng với hình A, B, C?
3.2. Trong số 4 hợp tử được tạo ra ở hình A (1, 2, 3, 4), hợp tử nào sẽ có thể phát triển thành cơ thể bị hội chứng Down? Giải thích.
3.3. Hợp tử dạng trisomy 21 ở hình B được tạo ra do rối loạn trong lần phân bào nào của quá trình giảm phân?
3.4. Ở hình C, việc tạo ra 1 số tế bào có 3 NST số 21 là do sự rối loạn của quá trình nào? Giải thích?
3.5. Tại sao tuổi người mẹ càng cao thì nguy cơ sinh con bị trisomy 21 càng tăng?
ĐÁP ÁN:
3.1.
- Hình A: Cơ thể bố hoặc mẹ đột biến chuyển đoạn giữa NST 21 và 14  qua giảm phân tạo loại giao tử mang NST 21 bình thường và NST 14 chuyển đoạn  qua thụ tinh với giao tử bình thường tạo hợp tử mang cặp NST 21 bình thường và 1 NST 14 mang chuyển đoạn (3 đoạn NST 21 trong tế bào) (0,25đ)
- Hình B: Rối loạn không phân li cặp NST 21 trong giảm phân ở mẹ tạo giao tử mang 2 NST 21  qua thụ tinh với giao tử bình thường tạo hợp tử mang 3 NST 21 (thể 3 nhiễm) (0,25đ)
- Hình C : Rối loạn không phân li 1 NST kép thuộc cặp 21 trong quá trình nguyên phân của tế bào phôi sớm tạo cơ thể mang 2 dòng TB : TB bình thường (2n) và TB (2n+1) mang 3 NST 21 (0,25đ)
3.2.	
Hình 3, vì hình 3 mang 2 NST 21 bình thường và 1 NST 14 chứa 1 phần NST 21  mang 3 đoạn 21 chứa các gen gây bội chứng Đao (0,25đ)
3.3.
Thường là giảm phân 1 (0,25đ)
3.4. 
- Rối loạn trong quá trình nguyên phân của một phôi bào (0,25đ)
- Giải thích :
- Một phôi bào của cơ thể có 1 NST kép số 21 không phân li tạo tế bào mang 3 NST 21 (2n+1) và tế bào mang 1 NST 21 (2n-1) không có sức sống
- Các phôi bào khác phân bào bình thường tạo dòng tế bào 2n
Cơ thể biểu hiện thể khảm mang 3 NST ở 1 số tế bào (0,25đ)  hội chứng Đao
3.5. 
- Do quá trình phát sinh giao tử cái bị trì hoãn ở quá trình giảm phân 1 
- Qúa trình trì hoãn càng lâu làm phát sinh nhiều rối loạn trong quá trình phân bào (0,25đ)  tăng tần số đột biến.

Câu 50: Ở người, gen HbS gây bệnh thiếu máu hồng cầu hình liềm, thể đồng hợp HbSHbS chết trước tuổi trưởng thành, alen Hbs quy định hồng cầu bình thường. Kiểu gen HbSHbs quy định thiếu máu hồng cầu hình liềm nhẹ. Trong một gia đình: Chồng có kiểu gen bình thường, vợ biểu hiện thiếu máu hồng cầu hình liềm nhẹ sinh được hai người con: người thứ nhất bị bệnh thiếu máu hồng cầu hình liềm nhẹ có dạng: 2n +1; người thứ hai bình thường có dạng: 2n +1.
	Giải thích cơ chế xuất hiện các trường hợp nói trên. Cho biết không có đột biến cấu trúc nhiễm sắc thể và không có đột biến gen.
ĐÁP ÁN:
a. Người con thứ nhất bệnh thiếu máu hồng cầu hình liềm nhẹ có dạng : 2n +1


- Kiểu gen: , 
- Do bố giảm phân bình thường, mẹ rối loạn giảm phân I.



Bố   mẹ 


Gp:                , 0
           n               (n+1), (n-1) 
F1:       HbS Hbs Hbs (2n+1)

- Do bố giảm phân bình thường, mẹ rối loạn giảm phân II ở tế bào chứa cặp 



Bố   mẹ 



Gp:                , ,  0
          n                    (n+1) , (n +1), ( n –1)
F1:       HbS HbS Hbs (2n+1)
- Bố rối loạn giảm phân I, mẹ giảm phân bình thường.



Bố             mẹ 


Gp:  , 0              
         ( n+1), (n-1)               n
F1:       HbS Hbs Hbs (2n+1)
- Bố rối loạn giảm phân II, mẹ giảm phân bình thường.



Bố             mẹ 


Gp:  , 0              
      (n+1), (n-1)                  n
F1:       HbS Hbs Hbs (2n+1)
b. Người con thứ hai bình thường có dạng: 2n +1

- Kiểu gen: 

- Bố giảm phân bình thường, mẹ rối loạn giảm phân II ở tế bào  



Bố   mẹ 



Gp:                , ,  0
          n                    (n+1)  
F1:       Hbs Hbs Hbs (2n+1)
- Bố rối loạn giảm phân I, mẹ giảm phân bình thường.



Bố   mẹ 


Gp:  , 0              
         (n+1), (n-1)                 n
F1:       Hbs Hbs Hbs (2n+1)
- Bố rối loạn giảm phân II, mẹ giảm phân bình thường.



Bố   mẹ 


Gp:  , 0              
         (n+1), (n-1)                 n
F1:       Hbs Hbs Hbs (2n+1)

Câu 51: Ở người, alen A quy định bệnh P trội hoàn toàn so với alen a quy định không bị bệnh P; alen B quy định bệnh Q trội hoàn toàn so với alen b quy định không bị bệnh Q. Hai gen này đều nằm trên vùng không tương đồng của nhiễm sắc thể giới tính X và cách nhao 40cM. Để mô tả về sự di truyền 2 tính trạng bệnh trên trong gia đình, một người phụ nữ đã kể như sau: “Tôi không mắc bệnh nhưng chồng tôi mắc bệnh Q và con gái tôi vũng mắc bệnh như bố của nó. Bố mẹ và anh hai tôi đều bình thường nhưng anh ba mắc cả hai bệnh P. Q. Ông bà của tôi đều bình thường, duy chỉ có ông ngoại chỉ mắc bệnh Q. Gia đình bên chồng đêu không ai mắc bệnh”. Cho rằng không có đột biến xảy ra. Tính theo lí thuyết, xác suất cặp vợ chồng phụ nữ trên sinh con thứ hai không mang gen bệnh là bao nhiêu?
ĐÁP ÁN:
-Trường hợp 1: Học sinh trả lời đáp án = ½ , học sinh bỏ qua dữ kiện bên dưới chỉ xác định được cặp bố mẹ (0,5đ).
-Trường hợp 2: trọn điểm
Học sinh trả lời bằng 0 vì không có trường hợp này xảy ra. (1,0đ)
Cả 2 gen qui định bệnh đều là gen trội , bố mẹ người phụ nữ này đều bình thường    Có thể sinh ra được người phụ nữ có kiểu gen   và anh hai có kiểu gen Y nhưng không thể sinh được anh ba của người phụ nữ này mang cả 2 bệnh Y khi không có đột biến xảy ra. (0,5đ)
Cả gia đình chồng cô ta không bệnh, quá trình sinh sản xảy ra không đột biến nên không thể sinh ra trường hợp chồng cô ta mang bệnh Q ( Y) (0,5đ)
-Trường hợp 3: (0.0 điểm)
Học sinh không sử dụng sữ kiện trội lặn, giải toán bình thường (không cho điểm trường hợp này)
-Trường hợp 4: trọn điểm
Học sinh đề xuất sửa đề lien quan đến trội lặn của hai bệnh, giải bài toán ra kết quả là 0,21.

Câu 52: Bệnh mù màu đỏ và lục ở người do gen đột biến lặn(b) nằm trên nhiễm sắc thể X không có alen tương ứng trên Y. Bệnh bạch tạng lại do một gen lặn khác(a) nằm trên nhiễm sắc thể thường qui định. Một cặp vợ chồng đều không mắc cả 2 bệnh trên. Người vợ có bố bị mù màu và mẹ bình thường nhưng em trai bị bệnh bạch tạng. Người chồng có bố mẹ đều bình thường, ông bà nội đều bình thường nhưng có chú bị bệnh bạch tạng. Biết rằng mẹ của người đàn ông (người chồng) đến từ một quần thể có tỉ lệ người bình thường mang gen gây bệnh bạch tạng là 1/10. Nếu cặp vợ chồng này sinh ra một đứa con bình thường, xác suất để đứa con này không mang alen gây bệnh là bao nhiêu %? (làm tròn 2 số thập phân)
ĐÁP ÁN:
	- Xét bệnh bạch tạng:
* Bên vợ:
Người vợ có bố và mẹ bình thường nhưng em trai bị bệnh bạch tạng(aa).
⇒ Bố và mẹ vợ đều dị hợp (P: ♂ Aa x ♀Aa) 
⇒  Người vợ bình thường:  1/3 AA: 2/3Aa (1)

	*Bên chồng:
Ông, bà nội người chồng đều bình thường nhưng có chú bị  bệnh bạch tạng(aa) ⇒  ông, bà nội người chồng đều dị hợp ( ♂ Aa x ♀Aa) 
⇒ bố chồng:1/3 AA: 2/3Aa .
Mẹ  của người chồng đến từ một quần thể có tỉ  lệ người bình thường mang gen gây bệnh bạch tạng là 1/10.
⇒  mẹ chồng: 9/10AA: 1/10Aa
Bố , mẹ chồng: ♂(1/3 AA: 2/3Aa) x ♀ (9/10AA: 1/10Aa) 
G:                            (2/3A:1/3a)  ;          (0,95A: 0,05a)

F2: AA =  
⇒ Người chồng bình thường: 38/59 AA: 21/59Aa(2)

	Từ (1) và (2) : (1/3AA:2/3Aa) (vợ) x (38/59AA: 21/59Aa)(chồng)
G:                       (2/3A: 1/3a)  ;                (97/118A:21/118a)
⇒ xác suất để đứa con bình thường không mang alen gây bệnh bạch tạng. 

 

	- Xét bệnh mù màu đỏ và lục:
Bố vợ bệnh (XbY) => Người vợ bình thường có kiểu gen là XBXb
Chồng bình thường có kiểu gen là XBY
P: ♂ XBY x ♀ XBXb
F1: 1/4 XBXB: 1/4 XBXb :1/4XBY: 1/4XbY
⇒  xác suất để  đứa con bình thường không mang alen gây bệnh mù màu: 2/3

	⇒ xác suất để đứa con bình thường không mang alen gây bệnh của cả hai bệnh trên là: 
194/333 x2/3x100%=38,84%
(HS có thể lí luận cách khác, nếu kết quả phù hợp)



Câu 53: Trong một quần thể người có tới 84% dân số có khả năng nhận biết mùi vị của chất hóa học phenyltiocarbamide, số còn lại thì không có khả năng nhận biết mùi vị của chất này là do alen trội A nằm trên nhiễm sắc thể thường quy định, không có khả năng này là do alen a quy định. 
a. Quần thể này cần có những điều kiện nào để tính được tần số tương đối alen A và a? Giải thích?
b. Trong quần thể nêu trên, một người đàn ông có khả năng nhận biết mùi vị chất phenyltiocarbamide lấy người vợ không có quan hệ họ hàng với ông ta và cũng có khả năng nhận biết chất hóa học trên. Hãy tính xác suất cặp vợ chồng này sinh con trai đầu lòng không có khả năng nhận biết chất phenyltiocarbamide nếu quần thể này cân bằng di truyền.
ĐÁP ÁN:
a.  
- Đột biến xảy ra với gen này là không đáng kể hoặc tần số đột biết xuôi và ngược là như nhau (0,5 điểm).
- Người nhận biết mùi vị và không nhận biết mùi vị đều có sức sống và khả năng sinh sản như nhau (0,5 điểm).
- Kích thước quần thể dù lớn để các yếu tố ngẫu nhiên làm thay đổi tần số alen một cách không đáng kể (0,25 điểm).
- Khi lấy vợ lấy chồng người ta không để ý đến tình trạng này (giao phối ngẫu nhiên) (0,25 điểm).
- Quần thể người này phải được cách li với các quần thể khác. (0,25 điểm).
b.  
- Tần số kiểu gen aa= 1 – 0,84 = 0,16  qa= 0,4; pA= 0,6 (0,25 điểm). Xác xuất một người có khả năng nhận biết được mùi vị của chất hóa học này có kiểu gen dị hợp tử là = 0,572.(0,5 điểm).
- Xác suất hai người đều có kiểu gen dị hợp kết hôn với nhau sinh con trai không có khả năng nhận biết mùi vị của hợp chất hóa học này là: 0,571 . 0,571 . 0,25 . 0,5 = 0,04 (0,5 điểm).
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Tay-x4ch 1a mét bénh di truyén don gen ¢ ngudi do alen 1an gay nén; nguoi co kiéu gen dbng hop
tir vé alen gy bénh thudng chét trudc tudi truong thanh. Mot ngudi phy nit ¢6 ciu (em trai ciia me) mac
bénh, ddng thoi c6 chi gai cia chong cling mdc bénh nay. Biét ring chdng ciia nguodi phu nit nay khong
méc bénh va bd dé cia ¢6 ta dén tir mot quin thé khong c6 alen gay bénh; khéng co dot bién méi phat
sinh trong nhiing gia dinh nay. Tt cc thong tin néu trén, hay:

a) V& so do pha h¢ va viét bén canh kiéu gen ciia mdi c4 thé néu kiéu gen cia ngudi d6 c6 thé
xac dinh dugc (qui udc alen ki€u dai 1a 7, alen dot bien 1a 7).

b) Tinh xéac suét mdi nguoi con do cap vo, chéng nguoi phu nir néu trén sinh ra mic bénh Tay-
xach 1a bao nhiéu? Giai thich hoac viét cach tinh.
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b)

- Ca thé 1-2 c6 kiéu gen Tt voi xac suét 1a 1/2, hodc c6 kiéu gen TT véi xac suit la
1/4. Nhu vy, x4c suit dé ca thé I1-2 mang alen gay bénh (t) s& 1a 2/3. 0.25 diém
- Trong trudng hop cé thé 11-2 1a di hop tir (77), thi s& c6 1/2 kha ning cé thé I1I-1
(ngudi phy nit duge mo ta trong bai) dugc di truyén alen lan tir me cua cd ta. Do ca hai
diéu kién nay la can thiét dé di truyen alen l3n, nén x4c suit nguoi phy nit nay (I11-1) 1a di
hop tir s& bang tich cac xac sut thanh phan, nghia 1a bang 2/3 x 1/2 = 1/3.
0.25 diém
- Ngudi chong ciia ¢ ta (I11-2) ¢6 chi gai mac bénh, chimg to bd me clia anh ta (I1-4
va II-5) phai c6 kiéu gen Tt. Xac suat mang alen giy bénh ciia anh ta s& 14 2/3.
0.25 diém
- Nhu vay, xac sudt dé ca hai vo, chong (III-1 va HI-2) déu c6 kiéu gen di hop tir 7t
s€ la 2/3 x 1/2 x 2/3. Do xac suét chi ¢ 1/4 s6 dira tré cua mot cap vo chdng di hop tir
méc bénh, nén xac suat chung dé mdi dtra con do cip vg chong nay (III-1 va I11-2) sinh ra
méc bénh Tay-xéach s& 14 2/3 x 1/2 x 2/3 x 1/4 = 4/72 hay 1/18.
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Trong dong ho ctia mét cap vo chéng ¢6 nguoi bi bénh di truyén nén ho cin tu vin trudce khi két
hon. Bén phia nguoi vo: ¢ anh trai cua ngudi v bi bénh phéninkétd ni¢u, ong ngoai ciia nguoi vg bi
bénh mau kho dong, nhiing nguoi con lai khong bi hai bénh nay. Bén phia nguoi chéng: c6 me cla nguoi
chdng bi bénh phéninkétd niéu, nhimg ngudi khac khong bi hai bénh nay. Xéc suit cip vo chdng trén
sinh hai dita con déu khong méc hai bénh trén 14 bao nhiéu?
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- Xét bénh phéninkéto niéu:
+ Quy udc: gen A: khong bi bénh phéninkétd ni¢u; gen a: bi bénh phéninkéto nicu.
+ B me ctia ngudi vo ¢6 kiéu gen Aa vi di co con trai bj bénh

— x4c suat bt gip ngudi vo co kiéu gen AA la %V?‘l kiéu gen Aa la % .
0.25 diém
+ Nguoi chong co kiéu gen Aa vi c6 me bi bénh.
+ TH1: nguoi vo c6 kiéu gen AA
> Xéc sudt sinh hai con khong bi bénh phéninkétd niéu: 1.1% .1=§
+ TH2: nguoi vo c6 kiéu gen Aa
— Xac sudt sinh hai con khong bi bénh phéninkéto niéu: % % % .1=%
3,117

Vay xac sudt sinh hai con khong bi bénh phéninkétd ni¢u: 3 + 3 :a
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- Xét bénh mau kho dong:
+ Gen B: khong bi bénh méau khé dong; gen b: bi bénh méau khé dong
+ Me ctia ngudi vo c6 kiéu gen XBXP vi ong ngoai cua nguodi vo bénh
— xAc sudt bit giap ngudi vo co kidu gen XX 1a %, X5x° 1a % . 0.25 diém
+ Ngudi chdng co kidu gen X8y
+ THI: ngudi vo c6 kiéu gen XEX5®

—» Xéc sult sinh hai con khéng bi bénh méu khé dong: 1.1.1.% - % .
+ TH2: ngudi vo ¢6 kidu gen X°X"
—» Xéc suéit sinh hai con khong bi bénh méu khé déng: .3 1.1 = 2
4 4 2 32

. Ay s s A s 1A . PP 1,9 _25

— X4c suat sinh hai con khong bi bénh méau kho dong: 5 E:E
0.25 diém

Viy xéc suit dé cip vo chdng trén sinh hai con khong bi ca hai bénh trén:
17,25 _ 45 0.5 diém

24 32 768
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Con trai II-2 chi nhén alen dot bién G’ cia me, khong nhéan alen G cua b > gen G ndm trén
nhiém sic thé giéi tinh X

5b

Do bat hoat nhiém sac thé X

Trong mdt nhém té& bao, chi alen G trén nhiém sic thé X duoc biéu hién tao ddng nhi thé
(homodimer) GG, trong mdt nhém té bao khéc, chi alen G’ duoc bidu hién tao thanh ddng nhi
thé G°G’. Do d6 chi ¢6 hai bing protein G.

5¢

Trong diéu kién ki sinh tring sét rét phd bién (vi du: & chau Phi), thé di hop tir GG it bj tan méu,
khéng ki sinh tring sbt rét, c6 wu thé hon thé ddng hop tir (hay ban hop ti¥) nén chon loc ty nhién
duy tri trang thi c4n bing da hinh di truyén.
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2.1. Khi nghién ctru v& bénh diéc & mot quén thé ngudi thi dugc biét c6 ba locut gen lién quan
dén thinh gi4c gy ra bénh nay, mbi gen gém hai alen, gen trdi 1a tri hoan toan. Thé d(“)ng hop 13n v&
mot trong ba gen nay déu gay diéc, ngoai ra, ddng hop 1an vé 2 trong 3 gen gay chét & giai doan phéi
v6i do tham nhp 25%, con dong hop tir lin ddng thoi ca 3 gen gdy sy thai sém v6i d6 thdm nhap
75%. Mot cip vo chdng bi diéc c6 kidu gen nhu sau: ngudi vo AaBbdd va ngudi chdng 13 aaBbDd.
Biét khong phét sinh dt bién trong qué trinh hinh thanh giao tir, kha ning thy tinh ctia c4c giao tir nhu
nhau.

a. X4c suat dé ciip vg chdng ndy sinh dugc con c6 kiéu hinh binh thuéng 12 bao nhidu %?

- b. Nguy co mdi tré dugc cip vo chong nay sinh ra méc chimg diéc boi mot gen 13 bao nhiéu?
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a. Xéc suit d& cip vo chdng nay sinh dugc con c6 kidu hinh binh thuong 13 bao nhiéu %?
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(Thi sinh c6 thé Idp ludn dya theo Iy thuyét: tinh trang hiém nhung xuét hién ty 18 cao trong
quén thé Ia két qua ciia néi phédi v6i gen 1an nm trén NST thuong, ciing dugc diém 16i da cia y
nay).

6b

Xac suat con IV-1 nhan alen dot bién tir b I1I-2 12 1,0

Quén thé & trang théi can bang thi i 1& di hop tir 1a 2*p*q, x4c suat I1I-1 1a di hop tir 1a
2*p*q/(2*p*q+p?) = (2%0,3*0,7)/(2*0,3%0,7+0,3*0,3) = 1,4/1,7 = 0,82

Xac sudt di hop tir truyén alen dot bién cho con 13 %

Xac sudt IV-1 toc d6 1a 1,0%0,82*(1/2) = 0,41

Xac suft I11-9 1a di hop tir 12 1,0

Xac sut I11-10 1a di hop tir 13 2/3

Xéc suét di hop tir truyén alen dot bién cho con 1a 1/2

Xéc sudt IV-2 toc d6 1a 1,0%(2/3)*(1/2)*(1/2) = 1/6 = 0,167
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Cau 4 (1,5 diém)

DOt bién gen p33 1a mot nguyén nhan gay ung thu phoi & nguai. Khi nghién ciru gen pS53 & mot sb
bénh nhén ung thu phéi, ngudi ta phat hién thiy c6 dot bién thay thé cap nuclédtit G-X bing A-T Xy
ra & vi trf nuclédtit 42 cua gen p53 trong ving mé héa. Dt bién c6 thé duge x4c dinh bing phuong
phép nhan ban ADN két hop véi cit bing enzim gi6i han. Alen kiéu dai mang cap nuclédtit G-X & vi
tri 42 ¢4 1 vi tri nhan biét enzim cit 8i6i han, trong khi alen dbt bién mang cdp nuclédtit A-T thi khong
¢6 vi tri nhén biét.
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Két qua phén tich da hinh doan cét enzim gi6i han cta gen p53 &7 ngudi (tir 1 dén 7) dugc minh

" hoa & Hinh 4. D& xem xét hiu qua ciia ddt bién, nguoi ta da phan tich san phAm mARN va protéin thu
dugc két qua trong Bang 4.

Bing 4
Ngubi 1 2 3 4 |5 6 7 1 2 3 4 5 6 1
Sanphdm | Co| Cé cé C6 [co| C6 | Co l _——— =
mARN
San phdm | it | Nhiu | Trung | Nhidu | it | Nhiéu | Trung +
Prétéin binh binh Hinh 4

a) Hay cho biét kiéu gen ctia 7 ngudi. Giai thich.

b) Tir két qua nghién ciru, hiy phéan tich tac dong ciia dot bién 1én kha nang bidu hlen (thanh san phim
mARN va pr6téin) ctia gen p53.
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ciu/Y.

Noi dung ]

Picm
Ngudi 2, 4 va 6 c6 kieu gen dong hop dot bidn mang 2 alen dot bidn. 0,25
42 Nguoi3 va 7 cé kiéu gen di hop mang 1 2len d4t bién va 1 alen kiéu dai. 0,25
\Igrm 1 va 5 cd kiéu gen donz hop kiéu dai nén khong mang alen dot bicn. 0,25
Dua vao ket qua, cic thé dong hop kiéu dai co sin phim protéin 1a it 0,25

® Ki¢u gen di hop ¢4 sin phim protéin nhung s6 lugng trung binh -
kieu gen dong hop dot bién ¢4 luong protéin nhiéu nhat 0.25

Dot bien p53 nhicu kha nang 1a dang dot bién anh huong dén qua trinh dich ma

0,25
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Cau 6 (1,25 diém)

Cho pha hé v& su di truyén mot tinh trang don
gen & ngudi (Hinh 6). Biét ring khéng c6 a6t
bién phét sinh. Hy cho biét quy ludt di truyén
ndo c6 thé xay ra, quy ludt nao khong thé x4y ra
trong cac quy ludt sau: (1) gen trdi trén NST
thubng, (2) gen ldn trén NST thubng, (3) gen trdi
lién két voi NST X khong twong dong trén NST
Y, (4) gen lan lién két voi NST X khong tuong
ddng trén NST Y va (5) di truyén ti thé. Giai
thich.

11

I

O

Hinh 6

Ghi chit:

I Nam, kiéu hinh 1
[J Nam, kiéu hinh 2
@ Nit, kiu hinh 1
O Nit, kiéu hinh 2
L 1L, I1I: Sé thé hé
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Cawy

Noi dung Piem
Quy luit c6 thé xay ra:
- Gen tri trén NST thudmg: Vi trong pha hé tinh trang xut hi¢n déu (khong khéc biét ro rét) & 2| 0,25
glUL CHrTe—. §
- Lan trén NST thuong: O thé hé 1 hodc Il ngudi phu nir mang kidu hinh 2 ¢6 Kidu gen di hop| 0,25
(chira alen 13n) déu c4 kha nang sinh con mang kiéu hinh lin aabiduhiéngca?2 gidi —théamian. | |
- Lan trén NST X: Con trai thé hé III biéu hign kiéu hinh 1 nhan giao tir [an tr me & the hé 11

6 N . A

truyén cho X* — thoa man. 0,25
Quy lugt khong thé xay ra:
- Di truyén ti thé: Di truyén theo ddng me, thé hé II hodc I con xudt hién ca kiéu hinh khac me —| 0,25
\Khong théa man (loai). _
- Trdi trén NST X: Xét thé hé I, bé mang kidu hinh 1 truyen giao tir X* cho cac con gai thé hé 11 0.25
— céc con gi thé hé II déu biéu hién kidu hinh 1 — Tréj gia thuyét (loai). >
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Cau 3 (2,0 diém) 1

Hoi gh{rng Patau Q nguoi 1a mot b@nh di truyén gay ra do c6 ba .
nhiém sac thé (N ST) s0 13. Trén NST s0 13 ¢6 ba locut gen X, Y va Z,
trong d6 16cut Y ¢ gan tim dong (Hinh 2) va mdi locut 6 cac alen khac T 2
nhau (ki hiéu tir D dén N). Mot ngudi bi méc hoi chimg nay thudc thé hé

111 trong mét gia dinh c¢6 pha hé nhu hinh 3. Két qua phan tich ADN céc I, I I, I,

alen cua nhig nguoi trong gia dinh nay thé hién trén hinh 4. eLient X Lécu [',’ e e M

a) Nguoi nao thudc thé hé tha 111 cta pha hé mac hdi ching Patau? «Timdgng | LF = -
Giai thich. ‘ i Sy PO [:: o

b) Hai nguoi I, va III, trong pha hé duge di truyén cac alen nao tir bo ¥ [ ot
va me tai cac l6cut X, Y va Z? . <LbcutZ e [[‘ S T it L}

¢) Su roi loan phan ly cap NST so 13 trong giam phan tao giao tir da 3 L — —
dién ra & b (I1,) hay me (IL)? (¢} g1a1 doan phin bao nao? Hinh 2 Hinh 4

V& so dd cip NST sb 13 ciia nguoi thuge thé heé II bi réi loan gidm phan ¢ céc giai doan: ky gilta cua giam
phan L ky gitra gidm phén II va hinh thanh 4 giao tir (khi v& cén chi 15 vj tri cac alen, diém trao ddi chéo (néu co)
va giao tu !)at thuong da duoc thu tinh).
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3a | Ngwoi IIIh méac hoi trimg Patau, do l6cut Z ciia nguoi nay c¢6 3 alen K, L, M 0,25
Ngudi con I Nguoi con I,
Locut X B6 (EE) EE E
Me (EF) F E
Locut Y B6 (HI) I H
Me (1D I 1
3b Locut Z B6 (KM) KM K 0,5
Me (LN) L L
Piém sb (0,25 diém) (0,25 diém)
Ghi chii: HS chi can tra 10i cdc thong tin twong tu nhur - bang trén day
HS tra loi dung 1-2 y: 0 diém; dung 3-4y: 0,125 diém; dung 5-6 y: 0,25 diém
Xét locut Z: nguoi con III; nhan duge 2 alen (K va M) tir b (I1)) => sy rdi loan 0.25
3¢ phin ly cip NST 13 trong gidm phin & ngudi bo 111 >
Xét locut Y: bo (II1) di hogp HI, nhung ngudi con III; chi nhan 2 alen I tu bo =>1r0i | 0,25
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loan phan ly NST da xdy ra ¢ ky sau ciia gidm phén II & b6 II1.
Vay: - Réi loan phan bao xay ra & ky sau giam phéan II & ngudi b6 1Ls;
- b xay ra trao dbi chéo & giira locut YvaZoky dAu cia gidm phan I, 1am
hoan ddi vi tri alen K va M (do 16cut Y & gin tim dong).

T —— = Tap NST phan chia
Ky gitra gidm phén | binh thung (déi chimg)

(Vi tri ¢anh du X 13 vi tri dd Xay ra trao dbi chéo & ky ddu giam phéan I)

0,25

Ky giira giam phén Il

0,25
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Hinh thanh 4 giao tir -

Truong hop 1 Giao tir bj
r6i loan
phan ly NST

Trudng hop 2

Giao tir bi réi loan phan ly NST thu tinh véi giao tir binh thudng, tao ra con méc bénh
Ghi chii:

- HS ¢6 thé vé cap NST déi ching hodc khéng (khong trir diém).

- HS chi can vé 1 trong 2 truong hop & giai doan hinh thanh 4 giao tir.

0,25
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Pha hé bén mo ta gia dinh c6 mft ngudi (II;) mac mot benh di
truyén hiém gip trong quin thd. Cho rling: khéng c6 thém céc bt bién
méi phat sinh & cic cé thé trong pha hé ndy; nhimg ngudi khéc‘huyét
théng véi thé hé 1 khng mang gen bénh; 100% céc cé the c6 kiéu gen
dugc biéu hién thinh kiéu hioh twong (mg. D& xéc dinh nguy co cip ver
chdng IV, va IV, c6 hon nhan cdn huyét sinh con Vi méc bénh, xét cic
trudng hop sau:

a) Bénh do gen nim trén nhiém séc thé thuomg:
- Tinh xéc suft 48 Vg, 1a con trai méc bénh. ;
- Néu IV, va IV, dd sinh con méc bénh, tinh xAc suft d8 Vi ciing
méc bénh.
b) Bénh do gen nim trén nhibm skc thé gi6i tinh X:
- ‘Tinh xéc sult & V. 13 con géi mic bénh.
- Tinh xéc sut 88 V 5 12 con trai méc bénh.





image18.png
Bénh do gen Iin, viljvaly binh thl’rémgi sinh IT3 bénh; khong c6 dt bién mé@. 0,25 diém)

a) Bénh 12 do gen nim trén nhiém sic thé thudng > cé thé bj bénh phai c6 kidu gen déng hop lén (aa)
Dé tinh xéc suét Viy bj bénh, ta tinh x4c sudt dé Ty, ITs, T, ML, IV, va IV, ¢6 ki gen dj hop 1
(Aa)

© Xéc suft dé IV, dj hop = X4c suft 8 V2 dj hop = 2/3 x 1/2x1/2 = 1/6 (0,25 diém)
© Xéc sult dé V., dong hop aa = 1/6 x 1/6 x 1/4 = 1/144
& Xac sufit & Vi 12 con trai bi bénh = 1/2 x 1/144 = 1/288 (0,25 diém)
Néu IV, va IV, 84 sinh con bj bénh, xéc suf( ¢ IV, va IV ¢6 kiéu gen dj hop =1

- xic sufit 4é Vi, mic bénh = 1/4. (0,25 diém)

b) Bénh I4 do gen nim trén nhibm sic thé giéi tinh X: C4 thé bj bénh c6 kién gen XY, hodic X'X*
Cé thé bj bénh (IT;) c6 kiéu gen 12 X*Y, 1; va I, binh thwéng > I, 14 XAY, I, ]a XAX®
Toan by céc c4 thé Il, 11T, va IV, du c6 kidu gen XY (xic subt = 1)
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® Xde sudidé 1y,

. 4 A V3 sinh Vi, 13 con gai b bgnh = 0 (0,25 diém)
;’: tlnh'xz‘iz Suat v, 12 con trai bj banky (X"Y), ta tinh xdc sult & 1V, c6 kiéu gen XX 1/4
1 JURE 1V, 6 kidy yon X%~ 112y 119 x12=1/8

= Xdc Bt Vey I con tra; bi bénh = 1/8 x 1/4 = 1/32. (0,25 diém)

YO T
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Mot gen Z & dé c6 kich thuée 13,5 kb gdm 4 alena, b, ¢ va d. Cic alen ndy khic nhau & céc dot
bién didm 1am mét hodic thém vj tri gi6i han cia enzym Spel (vi tri S3 va Sa, hinh A). Nguti ta thu thip
dugc miu ADN cua 8 cd thé d& (ki hiéu tir 1 dén 8) tir mdt trang trai. Trong 46, chc cé thé tir1 dén 512
céc dé dyc, cai truong thanh; céc cd thé tir 6 dén 8 1a con cia mdt cdp b me trong sb 5 dé vira néu. pé
xéc dinh kiéu gen cua chung, ngudi ta sir dung k¥ thuat thim tach Southern. Trong k¥ thudt nay, cac
miu ADN duge cét bing enzym gi6i han Spel, mang thim tich nitrocellulose dugc lai v6i méu do

danh dhu ddng vi P (hinh A). Két qua phong xa tw chup ciia cic mAu duge biéu thj & hinh B.

a "~ ~ A '3 ® 7 -3
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Jddildl vdaul uWvlip "2 7 A 4

Céc alen

Chi thich: (A) Sy, Ss va Ss 1 c4c vi tri gisi han cia Spel; S, va S, la vi tri gi&i han cia Spel xuét hién dot bién.
Cac chir sb bidu didn kich thwéc cac doan ct gii han (kb), chidu dai mau do duoc bidu dién dang ti 1& trong
d8i véi chidu dai gen Z. (B) M 12 thang chuén kich thuéc ADN (marker).

a) Hay xéc dinh kiéu gen clia m3i ca thé dé tir 1 dén 5.

b) Cap dé nio 13 bd me cita 3 dé con (tir 6 dén 8)? Giai thich.

¢) Vi sao sir dung céc mau do tuong img véi cée vi tri dot bién (Sz, S4) khong thé xéc dinh dugc céc
Kidu gen ciia cac c4 thé dé trong nghién ciru nay?
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Cﬁulyv Huéng dan ndi dung cham icm

3a) | Kicu gen cua caccathe: 0,25
1- ac; 2- bb; 3- ab; 4- bd; 5- cc
[Diing 1-2 kidu gen: 0 diém; 3 kiéu gen: 0,125 diém; 4 kibu gen: 0,2 diém; 5 kiéu
gen: 0,25 diém]

3b) | - Xac dinh kiéu gen cua cac ca thde6-8 0,25
6- ab; 7- ad hoiic be; 8- cd
~Do céc ca thé 6-8 c6 du 4 alen khéc nhau nén cdp bd me cua chiing 1a: 0,25
1-acva4-bd

3c) | Vi: khong thé phan biét dugc cic alen: 0,25

- Vj tri S2: khong phén biét dugc cic alen a va b,cvad
- Vi tri S4: khong phan biét dugc cic alena vac, bvad
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Mdt nha nghién ctru theo ddi su di truyén cia 2 bénh don gen & nguoi. Dua trén sb licu,
nha nghién ctru 1ap dugc phé hé clia 2 gia dinh (Pha h¢ A va B). Trong d6, mau den va xam chi
céc ¢4 thé mic bénh, mau tring chi ngudi khdée manh binh thudng.

Phé h¢ A Phia hé B

O O—{
® 1O o Ol O
omoumoneémd &

a) Hai bénh di truyén trén c6 thé cung bi chi phdi bdi mot co ché di truyén khong? Giai
thich.

b) Co ché di truyén nao nhiéu kha nang chi phdi sy di truyén ctia m3i bénh hon ca? Tai
sao?





image24.png
a)
Xét pha hé A:
- Néu b6 bi bénh thi tat ca con gai sinh ra du bj bénh, b binh thuong thi tit ca con ga1
sinh ra d&u binh thuwong; me bi bénh sinh ra hiu hét con trai bi bénh, me binh thudng sinh ra tat
c& con trai déu binh thudng. Vi thé, gen gdy bénh nim trén nhiém sic thé gidi tinh X.




image25.png
- Me bi bénh sinh ra ca con trai bi bénh va c& con trai binh thudng = co thé me ¢6 kidu
gen di hop. Nhu vay, gen gdy bénh la gen troi. (0,25 diém)

Xét phd hé B:
-Gen biéu hién bénh & pha hé B khong the la gen trdi trén trén NST gidi tinh X vica 2
thé hé 11 va III déu khong c6 hién tuong di truyén chéo.
Vay, 2 gen biéu hién bénh & 2 gia dinh & trén khong di truyén gidng nhau. (0,25diém)

b)

-0 gia dinh ¢6 pha hé A, gen biéu hién bénh 12 gen trdi trén nhiém sic thé gidi tinh X
= quy luat di truyen lidn két gi6i tinh s& chi ph01

- O pha hé B, do b truyén bénh cho con trai, nhung & thé hé sau lai xudt hién con trai
khong bi bénh va con gai bi bénh = gen quy dinh tinh trang bénh khong nam trén nhidm sic
thé Y. Do & cdu a) ching ta d& khang dinh gen biéu hién bénh khong phai la gen trdi trén NST
X va chic chén khong phai di truyén theo dong me. (0,25diém)
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- Nhu vy, chi ¢6 cac truong hop gen troi trén NST thudng, gen 1an trén NST thuong va
Lan trén NST gidi tinh X . Trong s6 nay, kha néng gen gdy bénh la gen trdi trén NST thuong
12 wu thé nhit c6 hién tuong Di truyén thing (khong phai “di truyen chéo” — dic trung cta lién
két NST X), truc tlep tir c4 thé “duc” sang cé thé “duc”, xuit hién & moi thé he, ca “duc” va

“cai” trong cung thé hé déu bidu hién. Hai trwong hop con lai ¢6 it kha nang xay ra hon vi:

+) Trong truong hop Lin trén NST thuong s& cin ca 2 vo cla 2 cd thé bidu hién tinh
trang & thé hé I va I mang kiéu gen di hop tir. Trong khi ldn thudng do “dot bién mét chirc
ning” va thuong 1a “alen gdy bénh ¢ ngudi” nén xéc suét nay la thap

+) Trong truong hop 1an trén NST gi6i tinh X, thi cling giong trudng hop Lan trén NST
thudng can ngudi vo cia ca 2 cé thé biéu hién tinh trang & thé hé T va I ¢6 kiéu gen di hop tir
va nguoi chong clia ngudi con gai thr 4 (thé hé H) khong mang gen qui dinh tinh trang, hodc
do “tinh ¢ xuét hién dot blen méi trong dong t& bio sinh duc trong pham vi céc ca thé thé hé
I va II cta pha hé nay. Xac sult ddng thoi xay ra céc su kién trén 1a thép hon. (0,25 diém)
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NhommuABOongm‘nduocncdmhbmhmgeanaYmongdo
alen M, I 1a dong tréi so vai I"congenchhal alen H (trdi) va h (lin, mat chirc ning). Bang 3 thé hién két
quﬁkhlnhomaumnucuamoullunhvnéntmngphihcuhmh]vaohal

loai huyét thanh chira khing thé khing A vi khing thé khang B. Biéu hién
gu ngung két duge thé hién biing diu (+).

héng
T [ 12

1.3

14

1.3

11

1.2

Khing thé khing A | + | +

+

I [0

+

+

Khing thé khang B -

+

+

+

a) Xic dmh nhém miu cla

b) Biét ring khong xdy ra dot bi
trang nhom méu & ngudi 11.2 va 111.2 trong pha hé trén.

i trong pha hé. Giai thich.
haly du dodn vai tro ciia gen Y va gidi thich co sé di truyén cua tinh

X ¢6 3 alen /', /%, f’tmngdé

*O

e @

l$23
Tl

Q

| 2
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Ciu Nji dung Diém
+ Nhom mau AB: L1, 1.4 va IL3 + Nhom méu O: 111, 112 va 111.2
+ Nhom méu A: 1.2 va 111 + Nhom méu B: 1.3 0,25

3a | - Vinhém mau ABO dic trumg bén khing nguyén trén bé mit hdng clu, nguéi ¢6 nhém mau

A (hoiic B) c6 khing nguyén phan (g vai khing thé khing A (hoiic B) twong img, ngudi c6 025
nhém mau AB c6 cd hai logi khing nguyén vi nhoém méu O khong ¢6 khang nguyén nao. -
- Gen Y cb vai trd bicu hién san phim cua gen X ra ngodi be mat hdng ciu (hodc gigp gen X | 0,25
biéu hi¢n binh thudmgg
- Vi 11.2 duge di truyén tir L1 c6 kiéu gen #/* nhung khong biéu hign ngung két véi ci hai | 0,25
logi khdng nguyén — gen X & 11.2 hodc khong duge biéu hién hofic sin phiim cia gen khong

3p | duoe biéu hién ding.
- Chi ¢6 alen /{ la c6 chirc ning binh thudmg, do vily trong phd h¢ nhitmg ngudi c6 kiéu gen | 0,25
hh déu khong biéu hign khdng nguyén (két qua twong ty nhom O) trong d6 6 11.2 va 111.3
- 1.1 va 1.2 ¢6 kiéu gen Dd (binh thuomg) sinh ra 1.2 ¢ kitu gen dd, két hén voi 1.3 ¢6 kiéu | 0,25

gen Dd sinh ra 111.2 ¢6 kiéu gen dd khong bidu hi¢n khang nguyén.
(Thi sinh néu gid thuyét khdc néu diing vi hgp Iy van cho diém 16i da)
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Pha hé hinh bén mg ta sy di truyen cia mot O

bénh hiém gip trong do ngudi mac bénh dugc 2

thé hién bang 6 méau den. Cho rang khong c6 dot

bién méi phat sinh va tAt ca cac ca thé co kidu [ [ i é |
4 5

gen dugc biéu hién thanh kiéu hinh tuong tmg. I O
a) Bénh do gen lan trén NST thudng, trdi trén

NST thuong, 1an lién két X (khong tuong Ung — T
trén Y) hay troi lién két X? Gidi thich. m @ R ( ; E ; ‘

b) X4c suat moi ca thé ¢ theé h¢ II mang gen 1 2 3 4 5 6 7 8
bénh 1a bao nhiéu? Giai thich.

©) Giasu qu?m thé ngudi trong trudng hop nay dat trang thai can bing Hacdi-Vanbec, ‘nguoi bénh duge tim
thiy véi tan suat xAp xi 1/3200. Xéc sudt c4 thé I1-5 (co chong binh thuong) sinh con méc bénh la bao nhiéu?

d) Theo sb liéu théng ké trong 45 nam (khoang 2 thé hé), c6 62 tré méic chimg loan san sun (do dot bién
trdi trén NST thudng) trong s 2.844.000 tre em dugc sinh ra nhung chi ¢6 36 tré co bb hoic me mic bénh,
s6 con lai du c6 bd me binh thudng. Cho rang 100% alen dot bién deu dugc biéu hién thanh kiéu hinh.

(1) Tai sao c6 nhimg tré mac bénh nhung bb me binh thudng? Néu nhimg em bé nay 16n 1én va déu c6 kha
nang sinh san, xdc suat ching truyen alen gdy bénh cho thé h¢ sau 1a bao nhi€u?

2) Tan s6 dot bién theo 1y thuyét c6 thé duoc tinh dua vao s6 luong ca the con méc tit loan san sun trong
tdng s6 c4 thé con dugc sinh ra tir cac cap bd me khong mic bénh. Hay tinh tin s§ dot bién trong mdi thé hé.

6 7
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Céu Nbi dung Pi¢m

- B6 me c6 kiéu hinh binh thuong nhung sinh con mic bénh — bénh do gen lin quy dinh. 0,25

5a | - III-1 14 nit méc bénh c6 bd binh thudng — néu 14 gen lin trén NST X thi bd phai méc bénh — | 0,25
bénh do gen trén NST thuong quy dinh

- 1I-1, II-2, T1-6 va II-7 sinh con méc bénh nén x4c suat cac ca thé nay co kiéu gen di hop = 1 0,25

Sb | _ Céc ca thé con lai & thé hé 11 déu c6 kidu hinh binh thudng — x4c sudt mang gen bénh =2/3. | 0,25
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- Quén thé dat trang thai cAn bing nén tin sb alen dot bién = \/1/3200 ~ 1/113 — xac suat mot | 0,25
Sc¢ | ngudi binh thu'o‘ng mang alen gay bénh = (2 x 1/113 x 112/113)/(1 — 1/3200) = 0,0175 (7/400).

- Do d6 xéc sut I1-5 sinh con méc bénh = 2/3 x 7/400 x 0.25 = 7/2400 (= 0.29%) 0,25

(1) Do xuét hién dot bién méi trong qua trinh phat sinh glao ttr (hodc sau khi trimg dugc thu | 0,25
5d | tinh). Ca 26 tré nay déu c6 kha nang truyén alen gy bénh giong nhu 36 tré con la1 va bang 50%

(2) Tén s6 dot bién = 26 alen dot bién méi/ 5.688.000 alen/ 2 thé hé = 2,29.107° dot bién/thé hé | 0,25
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O ngudi, bat thudng & gen Dystrophin giy bénh loan dudng co Du-ken-no. D& nghién ctru di truyén & mot gia
dinh ¢ ngudi méc bénh, ngudi ta st dung phuong phap phén tich da hinh d6 dai doan giéi han, trong d6 tién hanh
v6i hai td hop mdi trong qua trinh khuéch dai bing PCR (hinh 4.1). H3n hop ADN sau d6 dugc xir li véi enzim
gi6i han va dién di trén gel agarozo. Két qua phan tich mot doan exon ctia gen dwoc minh hoa 6 hinh 4.2.

a) Biét ring exon nghién ciru c6 d6 dai khong Méi la Mai 1b |
qua 1kb (nghin cdp bazo). Hay: p—
(1) Xac dinh diém khéc biét giira alen kiéu dai 1
va alen dot bién, tir 46 v& ban do Vi tri gi6i han s
gi6i han thé hién vi tri twong déi Hinh 4.1
cua moi loai moi. Giai thich. Me (khoé manh) B6 (khoé manh) Con (loan dudng co)
(2) Xéc dinh kiéu gen (dong Kichthude 45y y la+2 1b+2 la+2 1b+2
hop, di hop) ctia cac thanh vien €% P42)
trong gia dinh. Giai thich. 1000 | m—|| oy | 900 1000 | | e | 900
b) Biét ring khéng c6 dot 700 | — — 700 | m— —
bién méi xay ra, hdy xac dinh co
ché di truyén cua bénh loan 300 | m— 300 | m—
dudng co Du-ken-no. Giai thich. + _— | 200 — | 200
¢) Biét ring hé gen ngudi co Hinh 4.2

kich thudc 3200 Mb (triéu cap

bazo), gen Dystrophin chiém khoang 0.08% kich c& toan hé gen va mARN truéng thanh phién ma tir gen c6 kich
thude bang 0,55% gen gdc. C6 thé tao vecto tii t6 hop gitp biéu hién gen Dystrophin & vi khuén ¢ plasmit véi
kich thudce 20 kb khong? Giai thich.
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Céu Noi dung Piém
(1) Két qua dién di 6 me thu duoc bing c6 kich thude 1000 bp — déy la kich thuéc gbc ciaexon | 0,25
(khi khong duoc cat) — bang thu duoc tir alen dot bién do mét vi tri cit cia enzim glo’l han.
(1) Sir dung ca hai ) hop moi déu thu duoc doan 700bp — Vi tri cét cach vi tri gan mdi 2 0,25
700bp. Téng kich thuéce thu duoc khi ding mdi 1 (700 + 300 = 1000) 16n hon khi ding mdi 2
100bp (700 + 200 = 900) — Vi tri mdi 1 nim phia trude mdi 2 100bp.
Mbi la Mai 1b | 700 bp
4a ! b > | 0,25
100bp 200 bp 1 i
Moi 2
Vi tri gidi han
(2) Vi két qua dién di ¢ alen kiéu dai cho 2 bang va alen d6t bién cho 1 biang khac nén: me co 0,25
kiéu gen di hop vi c6 ca 3 bang, bd ¢6 kiéu gen ddng hop vé alen binh thudng, con c6 kiéu gen | 0,25
ddng hop vé dot bién.
- Bénh di truyén lin vi me c6 kiéu gen di hop nhung biéu hién kiéu hinh binh thuong. 0,25
4b | - Bénh di truyén lién két NST X vi b6 6 kiéu gen dong hop troi nhung khong xut hién alen 0,25
twong ting & con — con 14 con trai va chi nhin duy nhat mét alen gay bénh tir me.
de Kich thuéc mARN truong thanh: 3200 x 10° x 0,08% x 0,55% =~ 14.000 bp — nho hon kich | 0,25

thude plasmit gbe nén c6 thé tao vecto tai td hop.
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 How many map units separate the three RFLP
Toci?

Solution

‘This is a mapping problem, but with the twist that some
of the markers are traditional types (which we have en-
countered in preceding chapters) and others are molecu-
lar markers (in this case, RFLPs). Nevertheless, the prin-
ciple of mapping is the same as that which we used
before; in other words, it is based on recombinant fre-
quency. In any recombination analysis, we must be clear
about the genotype of the parents before we can classify
progeny into recombinant classes. In this case, we know
that the Oak Ridge parent must contain all O alleles.
and Mauriceville all M alleles; therefore, the parents are

al 192030 X al* 1M 2M3M

and knowing this makes determining  recombinant
classes easy. We see from the data that the parental
classes are the two most common (34 and 36). We first
of all notice that the al alleles are tightly linked to RFLP
1 (all progeny are al 1° or + 1) Therefore, the al locus
is definitely on this part of chromosome 4. There are
6+ 4 = 10 recombinants between RFLP 1 and 2, and
5o these loci must be 10 map units apart. There are
12 + 8 = 20 recombinants between RFLP 2 and 3; that
is,they are 20 map units apart. There are 6 + 4 + 12 +
8 = 30 recombinants between RFLP 1 and 3, showing
that these loci must flank RFLP 2. Therefore, the map is

alRFLP1 10mu. RFLP2 20mu. RFLP3
= T T

There are evidently no double recombinants, which
‘would have been of the type M O M and O M O.

Notice that there is no new principle at work in the
solution of this problem; the real challenge i to under-
stand the nature of RFLPs and how they are used in
genome mapping. If you still don't understand RFLPs,
you might ask yourself how we assess which RFLP alle-
les are present.

PROBLEMS.

29

2. Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an X-
linked recessive human disease affecting muscles. Six
small boys had DMD; together with various other
disorders, and they were found to have small dele-
tions of the X chromosome, as shown here:

1,2,3,4,5,6,7,8,0,10,1,12,13,

oo ——eceoai
[ ——T
e B E——
oo JES——
P E————c0oedy
oo [——ree)

. On the basis of this information, which chromoso-
mal region most likely contains the gene for DMD?
b. Why did the boys show other symptoms in addi-
tion to DMD?

. How would you use DNA samples from these six
boys and DNA from unaffected boys to obtain an
enriched sample of DNA containing the gene for
DMD, as a prelude to cloning the gene?

Solution

a. The only region that all the deletions are lacking is
the chromosomal region labeled 5. and so this region
presumably contains the gene for DMD.

b. The other symptoms probably result from the deletion
of the other regions surrounding the DMD region.

c If the DNA from all the DMD deletions s dena-
tured (that i, ts strands separated) and bound to some
kind of flter, the normal DNA can be cut by shearing or
by restriction-enzyme treatment, denatured, and passed
through the filter containing the deleted DNA. Most
DNA will bind to the flter, but the region-5 DNA will
pass through. This process can be repeated several
times. The filtrate DNA can be cloned and then used in
a FISH analysis to see if it binds to the DMD X chro-
mosomes. If not, it becomes a candidate for the DMD-
containing sequence.

BASIC PROBLEMS
1.The word contigis derived from the word contiguous.
Explain the derivation.
2.Explain the approach that you would apply to se-
quencing the genome of a néwly discovered bacterial
species.

spot at one end of every chromosome. Could this be
a. a unique gene probe?

b.a centromere probe?

<. a telomere probe?

4. Terminal sequencing reads of clone inserts are  rou-
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- Céc té bao gbe ung thur c6 tiém nang dot bién manh, nén khi sir dung mét loai thube duy nhét
dé tao 4p luc chon loc dan dén hinh thanh cac dong té bao khang thudc, vié€c sir dung déng thoi
2 hodc nhiéu loai thuéc khac nhau gitp giam nguy co hinh thanh dong t& bao ung thu khang
thudc.

-Viéc sir dung ddng thoi 2 loai thude (dac biét khi chung hoat dong theo céc co ché khac nhau)
s& lam tang hiéu qua didu tri (cong hiéu) tiéu diét cac té bao giy bénh. Viéc sir dung tir 3 loai
tro 1én lam tang nguy co gdy doc va tac dung (phan ung) phu.
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a) o} ngum benh mu mau d6 va xanh lyc 12 do gen 13n nim trén NST gi6i tinh X tai ving khong tuong
dbng v6i Y gy ra. Mot cdp vo chong d&u c6 kha ning nhin mau binh thuong nhung con gai clia ho bi
bénh mi mau. Ngudi chdng nghi ngd réng anh khong phai 1 cha rudt cia dira tré. Hiy cho biét:

- Su nghi ngo ctia ngudi chong dugc dua trén co s& khoa hoc nao?

- Nghi ng¢ cua ngudi chong khong dung trong nhitng trudng hop nao? Giai thich. Biét ring két quéa
xét nghiém té bao hoc cho thiy s luong NST ctia dira tré hoan toan binh thuong.
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a. Gia str: alen A — binh thuomg, alen a—mu mau

B4 binh thudng (XAY) giam phan XA - truyén XA cho con gai > con gai phai binh
thuong.

b. Nghi ngo clia b khéng ding trong cac trudng hcp sau:

- Pjt bién gen & qua trinh giam phén & ngwoi chdng

Vo (XAX") > giam phan binh thudng > X* : X* }

Chdng (XAY) - giam phan dot bién > X2 X x X® - X*X® (mu mau)

- Do bit hoat NST giéi tinh X:

Bé gai (XAXa) nhd nhan XA tir bd va X tir me nhung do XA bi b4t hoat > X* bidu hién
kiéu hinh ma mau

- Dot bién mit doan nhé NST chira gen A trong gidm phan & chdng

Vo (XAXa) -> giam phén binh thuorng > XA Xe

Chdng (XAY) > giam phén @6t blen mét doan nho chira A > giao tir X khong chira A.
X2 x X - hop tir mang dot bién mat doan nhé NST > mi mau (hién tuong gia trdi).

- Réi loan gidm phan & ca bd va me

Vo (XAX“) -> roi loan gidm phan 2 - ¢6 tao ra giao tir X2X*

Chdng (XAY) - rbi loan glém phén 2 -> ¢4 tao ra giao tir khong c6 NST gi6i tinh

Khi 2 loai giao tir ndy két véi nhau s& hinh thanh hop tir X3X2 < mu mau.
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5.2. Xét mot bénh di tmyén rat hiém gap do alen lan
(a) nim trén nhidm sic thé thudng gay nén. Trong pha
hé & hinh bén, ngudi phu nit & thé hé thu I; ¢6 kiéu
gen 14 Aja va chdng co kiéu gen AAs. Biét ring cac
alen A1, A> va A; ddng tri va khong gay bénh.

a) Tinh xac suét chéu gai & thé hé thir IV méc bénh.
b) Xac suit mdi ca thé & thé hé thu IV dong hop vé
cac alen binh thuong 1a bao nhiéu?

¢) Tinh x4c suét d& ngudi chau trai ¢ thé hé thu IV

khong méc bénh di mang alen gay bénh.

O

v
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a) Chau gai méc bénh c6 kiéu gen aa, s€ nhan 1/2a tir bd va 1/2a tir me,
qua mdi thé hé ti 18 nay s& giam 1/2 - x4c suat chau gai ¢ thé hé thir IV
méc bénh 1a: (1/2x1/2x1/2). (1/2x1/2x1/2) = 1/64.

b) Ca thé & thé hé thir IV ddng hop vé alen binh thudng co kidu gen
A1A1; A2A2; AsAs. Lap luan tuong tu cdu a, ta c6 xac sudt mdi ca thé &
thé hé thir IV ddng hop v& alen binh thuong 1a: 3x (1/2)2.(1/2) = 3/64

¢) Xéc suét chau trai nhan alen gay bénh tir me = tir b = (1/2)* = 1/8>
nhan alen khong bénh tir me = tr bd = 1 — 1/8 = 7/8.

Vay xéc suat chau trai khong méc bénh nhung mang alen gy bénh la: 1/8
X 7/8x2="7/32
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O nguoi gen Q20 quy dinh kiéu hinh binh thuong, gen Q30 quy dinh bénh Q. Khi
nghién ciru bénh Q trong mét gia dinh c6 bd me binh thuong, sinh duge 3 ngudi con,
trong d6 ¢4 1 con trai bénh Q, 1 con trai binh thuong va 1 con gai binh thuong. Khi phan
tich gen thi ngudi con trai bi bénh c6 kiéu gen gidng v6i ngudi con gai binh thuong. Biét
gen trdi 1 tréi hoan toan, khong co dot bién xay ra, tinh trang khong chiu anh hudng cua
2i6i tinh.

1. Giai thich quy luat di truyén cua tinh trang trén. Xac dinh kiéu gen nguoi con
trai bi bénh va nguoi con gai binh thudong.

2. Nguoi con gai ldy chong, nguoi dan ong nay co kiéu gen di hop va bi bénh Q.
Xéc suét ho sinh con bénh Q 13 bao nhiéu?
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- Bénh Q do gen lan Q30 quy dinh.

Giai thich: b ,me khong bénh sinh con bi bénh Q.
- Gen nim trén NST thuong; vi ngudi con trai va nguoi con gai co kiéu gen
giéng nhau vé tinh trang bénh di truyén nén khéng thé nim trén NST gidi
tinh.

- Ngudi con trai bi bénh c6 kiéu gen giéng v6i ngudi con gai binh thudng —
kiéu hinh chiu sy chi phdi boi didu hoa hoat déng gen — hién twong in vét
h¢ gen.

- Q*201a gen in vét.

- Kiéu gen ngudi con trai bj bénh va ngudi con gai binh thudng 1a di hop
-Con trai bénh Q*20 Q30

-Con géi binh thuong Q20 Q30




image54.png
- Chéng c6 kiéu gen & trang thai di hop va bi bénh Q, kiéu gen Q*20 Q30
- TH1: in vét theo dong bd
P: vo: Q20 Q30 x chdng: Q*20 Q30
G: Q20, Q30 Q*20, Q30
>1Q*20 Q20: 1. Q20 Q30: 1 Q*20 Q30: 1 Q30 Q30
— Xéc suét con méc bénh: 50%.

- TH2: in vét theo dong me
P: vo: Q20 Q30 x chdng: Q*20 Q30
G: Q20, Q30 Q20, Q30
>1 Q20 Q20: 2 Q20 Q30: 1 Q30 Q30
— Xéc suat con méc bénh: 25%.




image55.png




image56.wmf
A

b

XY


oleObject1.bin

image57.wmf
a

B

XY


oleObject2.bin

image58.wmf
a

b

XY


oleObject3.bin

image59.wmf
a

b

X


oleObject4.bin

image60.wmf
Aa

Bb

XX


oleObject5.bin

oleObject6.bin

oleObject7.bin

image61.wmf
A

B

X


oleObject8.bin

image62.wmf
a

b

X


oleObject9.bin

image63.wmf
A

b

X


oleObject10.bin

image64.wmf
a

B

X


oleObject11.bin

image65.wmf
A

b

X


oleObject12.bin

image66.png
Cho pha hé sau:

' ®
Chu thich

‘HoNee 5@3 somne
LI Ty

bénh  bénh  kiéudai  kiéudai |
Trong cic quy ludt di truyén c6 thé chi phéi tinh trang dgqc ghi nhan ¢ pha hé trén: 1)
Lén trén NST thuong, (2) Trdi trén NST thuong, (3) Lén lién ket NST X, (4) Tréi lién két NST
X va (5) Di truyén ti thé. Hay tra 161 va giai thich:
a. Quy luat nao nhiéu kha ning xay ra hon ca?
b. Quy luat nao c6 kha ning xay ra nhung xéac suét thap hon?

¢. Quy luét ndo khong thé xay ra?
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a. Quy luit ndo nhiéu kha ning xay ra hon ca?

Trdi trén NST thudng, vi ¢6 bidu hién: tinh trang bénh xuét hién & moi thé
hé, ca “nam” va “nit” trong cung thé hé déu biéu hién.

b. Quy luat nao c6 kha ning xay ra nhung xac sut thap hon?

Lan trén NST thuong hodc Lan trén NST gidi tinh X, vi:

+ Trong truong hop Lin trén NST thuong s& cin nhimng ngudi co kiéu
hinh dai ¢ thé hé T va II mang kiéu gen di hop tir. Trong khi 1an thuong
do “d6t bién mét chirc nang” nén xéc suat nay la thap.

+ Trong trudng hop lan trén NST gici tinh X, thi cling giéng treong hop
Lan trén NST thudng cin nhiing ngudi nif mang kiéu hinh dai & thé hé¢ T
va I ¢6 kiéu gen di hop tir. Xac suat dong thoi xdy ra su kién trén 1a thap
hon.

¢. Quy luat nao khong thé xay ra?

- Bénh do gen trdi nim trén X , vi bd bi bénh nhung vn sinh con gai binh

thuong

- Bénh do gen ti thé qui dinh, vi con khong 100% giéng me
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B e R My™ ™77 d

Cap vo chdng méi két hon Karolyn vi Fred dén van phong tu van di truyén,
Ho cung cip cdc dir lidu duge tom tat trong bang sau.

( ~ Ngwdi Lo av/an!n a_v cixunllg banh che khong"J Nhém méu |
' Karolyn Khong | B

MecwaKaoln — C§ B

| Cha cua | I\aiolvn  Khong ] O
S < R . S—
| Me cua I‘_red Co 1 A
} ChacuaFredx Y o o o)

Biét rang:

- Khéng co xuong banh che¢ la bat thudng do dot b1en@Np (Nail-patella).
- Alen ddt bién Np (va alen kiéu dai tuong img la Np~ ) va gen quy dinh nhém mau
hé ABO (gdm céc alen [4, [8 va i) déu nam trén NST sb 9 va cach nhau 18cM.
a. Trong nhiing ngum trén, c6 thé xac dinh chinh xac kiéu gen cua nhimg
ngudi nao? Viét kidu gen ctia ho.
b. Hién Karolyn dang mang thai. Thai nhi cua cd 4y c6 nhém mau B. Tinh xac
suét thai nhi nay méc di tat khong c6 xuong banh che.
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a. Xdc dinh chinh xac ki€u gen ctia nhirng nguoi sau:

- Karolyn: Nf ! — ;> Fred: Np +l
Np'I Np'i
+74d +
- Mg Fred: Np { ; Cha Fred: Np j
Np'i Np'i

b. Xac suét thai nhi nhém mau B ciia ciip vo chdng Karolyn va Fred
mac di tat:
Np*I® N Np“i

P:
Npi Np“i
, J 4 . L, L, N z . NpIB
F,: Xéac suat sinh con nhém mau B va mac di tat ( N7 )=0,09
p’i
Xac sut thai nhi nhém mau B ctia cip vo chdng Karolyn va Fred mic dj
tat = 0.09_ 0,18=18%

0,5
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Caus (1,5 dlem)

Mot dot bién gen lam glam hoat tinh enzim G khién hong chu de v, diic biét khi gap diéu kién bét loi
nhu nhiém ki sinh trung sot rét, lam tang kha nang chéng ch;u sot rét cua nguorl mang dot bién. Dot bién
gen nay lam mat vi tri cit cua enzim giéi han nén c6 thé dung enzim gioi han d& phan biét alen binh
thudng G (bj cét thanh hai bang 300 va 200 c3p nuclédtit-bp) va alen djt bién G’ (bang 500 bp khong bi
cét). ADN ciia timg ngudi trong gia dinh (Hmh 5.1) dugc dung lam khudn d& nhan ban doan gen G bang
PCR san phdm PCR dugc cit bing enzim gi6i han rdi dién di (Hinh 5.2). Protéin G duoc tach tir hong
cdu cua nhing ngudi nay, dién di trong diéu kién protéin khong bién tinh va phat hién bing khang thé
d%c hiéu (Hinh 5.3).
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Ciau 4.1. (2.5 dlém) So do bén mo ta con dudng chuyén hoa phcnmalamn lién quan dén 3 bénh
chuyén hoa di truyén ¢ ngudi, gobm pheninketo niéu (PKU), ancapton ni¢u (AKU) va bach tang
do 3 cip gen phan li doc lap quy dinh. Trong do, gen A.B.D lan lugt ma hoa cho san pham la cic
enzim 1,2,3. Dot bién lan o ba gen trén dan t6i tich liy cic chit khong duge chuyén hoa, c6 tinh
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doc va gy bénh (voi bénh PKU va AKU) hodc khéong tong hop dugc melanin (vai bénh bach

tang).
Bénh PKU I B§nh AKU
Phenyalanin + TIroXin  ————p BetaHPPA m— ::':‘a lutamic + Melayacetid acid
Enzyme 1 Enzyme 2
Enzyme 3 Bénh bach tang
DOPA

l

Melanin
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a. Mot ngubi 6 kiéu gen dong hop tir vé alen dét bién o ca hai gen quy dinh hai enzim 1 va 2 sé
biéu hi¢n cdc tri¢u chimg cua bénh nao? Giai thich.

b. Néu mt ngudi chi mic PKU hodac AKU, mau da cua ngudi do s€ nhu thé nao so voi nguoi
binh thudng? Biét ring ngudi mac PKU co ché d¢ an khong chira pheninalanin con cdc thanh
phan dinh dudng khac giong ngudi binh thuong va ngudi bi AKU udng thude diéu tri.

¢. Néu mét nguai bi AKU két hén véi mét nguai bi bach tang, ca hai ngudi nay déu dong hop tir
vé ba gen dang xét, nhimg dira con cua ho s¢ co kiéu hinh nhu thé nao? Giai thich.

d. Cho pha h¢ bén dudi vé sy di lruycn cua hai bénh AKU va PKU o m¢t gia dinh. Hay bién lugn
dé xdc dinh kiéu gen cua hai cap bd me thé hé 11 (11, va 11, 1, va I1,) va céc con cua ho.

1 2 3 4 (O Kknéngbénh

11}
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Theo déu bai, A, B, D san xuit dugc cic enzim nén nguoi mang gen nay sé
khong bj b¢nh. Cac dot bién lin khong long hgp duge enzim nén giy bénh.
A: binh thuong; a: b¢nh PKU;
B: binh thuong; b: b¢nh AKU;
D: binh thudmg: d bénh bach tang.

- Nguoi ¢o kiéu gen dong hgp tr vé ca 2 gen dot bién lién quan PKU va
AKU la aabb [2] biéu hi¢n bé¢nh PKU.

- Vi kiéu gen aa quy dinh bénh PKU. Ngudi nay khéng co kha ning chuyén
hoa pheninalanin qua cic budc dé tao thanh axit hemaglutamic [Z) khéng
tich lity chit nay nén AKU khong biéu hién

- O ngudi bj PKU (kiéu gen aabbD- hogc aaB-D-): khong chuyén hoa dugce
pheninalanin thanh tirozin, tuy nhién tirozin ¢6 thé ¢ trong thirc an voi
lwgng rét it, do dé tdng hgp melanin van xay ra nhung ham lugng melanin it
hon nhiéu & ngudi khong bj PKU. Kiéu hinh cua nhimg ngudi nay mic di
khong bi bach tang nhung da s¢ tring hon ngudi khong bj PKU.

- O ngudi bj AKU (A-bbD-), con dudng chuyén hoa tir pheninalanin [2
melanin hoan toan khong bi anh huong, do dé sur tong hop sic t6 ciing binh
thuong [Z) Mau da giong nhur nguai binh thudng va khong b bach tang.
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Néu mot nguoi chi bl AKU dong hop tir két hon vai m@t ngudi bj bénh bach
tang dong hop tir vé cac gen thi dai con cua ho sinh ra déu binh thuong.
P: AAbbDD x AABBdd [?] F1: 100% AABbDd (100% binh thudng)

- 114 bj AKU co kiéu gen A-bb; 113 bj PKU co6 thé co kiéu gen aaB- hodc
aabb (dya vao giai thich ¢ ciu a)




