	
	



CHƯƠNG 1. CƠ CHẾ DI TRUYỀN VÀ BIẾN DỊ
I. CƠ SỞ VẬT CHẤT CỦA HIỆN TƯỢNG DI TRUYỀN Ở CẤP PHÂN TỬ

A. KIẾN THỨC TRỌNG TÂM VÀ CHUYÊN SÂU

1. Các tiêu chuẩn để trở thành cơ sở vật chất của hiện tượng di truyền
Vật chất mang thông tin di truyền cần có 4 đặc tính cơ bản sau:

- Có khả năng lưu giữ thông tin ở dạng bền vững cần cho việc cấu tạo, sinh sản và hoạt động của tế bào.

- Có khả năng sao chép chính xác để thông tin di truyền có thể được truyền từ thế hệ này sang thế hệ kế tiếp.

- Thông tin chứa đựng trong vật chất di truyền phải được dùng để tạo ra các phân tử cần cho cấu tạo và hoạt động của tế bào.

- Vật liệu có khả năng biến đổi, những thay đổi này (đột biến) chỉ xảy ra ở tần số thấp và biến đổi đó có khả năng truyền lại cho đời sau.

* Trong các loại đại phân tử sinh học thì chỉ có axit nucleic mới có đủ 4 đặc điểm nêu trên. Trong hai loại axit nucleic là ARN và ADN thì ADN là vật chất di truyền phổ biến ở tất cả các loài sinh vật. Chỉ có một số loài virut sử dụng ARN làm vật chất di truyền. Vì vậy, ADN được coi là cơ sở vật chất của hiện tượng di truyền ở cấp phân tử ADN liên kết với protein tạo NST, nên NST được coi là cơ sở vật chất của hiện tượng di truyền ở cấp tế bào.

2. Cấu trúc và chức năng của ADN
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a. Cấu trúc của ADN (Axit Deoxiribo Nucleic)

- ADN được cấu tạo ,theo nguyên tắc đa phân, đơn phân là 4 loại nuclêôtit (A, T, G, X).

- Mỗi nuclêôtit được cấu trúc bởi 3 thành phần:

+ 1 phân tử đường deoxiribozo (C5H10O4)

+ 1 nhóm photphat (H3PO4)

+ 1 bazo nito (có 4 loại bazo nito là adenin hoặc timin, hoặc guanin, hoặc xitozin).

- Các nucleotit liên kết với nhau bằng liên kết cộng hoá trị (liên kết photphodieste) giữa axit photphoric của nucleotit này với đường của nucleotit tiếp theo tạo nên chuỗi polinucleotit. 
- Phân tử ADN được đặc trưng bởi số lượng, thành phần và trình tự sắp xếp các nucleotit trong chuỗi polinucleotit.

- Mỗi phân tử ADN gồm 2 chuỗi polinucleotit ngược chiều và xoắn đều quanh 1 trục, các nucleotit trên hai mạch liên kết với nhau bằng liên kết hidro theo nguyên tắc bổ sung (A liên kết với T bằng 2 liên kết hidro, G liên kết với X bằng 3 liên kết hidro) giống cầu thang xoắn: Các bậc thang là các cặp bazo nito, tay thang là các phân tử đường và nhóm photphat xen kẽ.

- Đường kính chuỗi xoắn kép là 2nm, mỗi vòng xoắn gồm 10 cặp nucleotit và dài 3,4nm (lnm = 10Å).

b. Chức năng của ADN
- ADN là vật chất có chức năng lưu trữ, bảo quản và truyền đạt thông tin di truyền. Thông tin di truyền được lưu trữ trong ADN dưới dạng các mã bộ ba. Trình tự các mã bộ ba trên ADN (trên mạch gốc của gen) quy định trình tự các axit amin trong chuỗi polipeptit.

- ADN thực hiện truyền đạt thông tin di truyền qua các thế hệ tế bào nhờ sự nhân đôi phân tử ADN mẹ thành 2 phân tử ADN con, hai phân tử này được phân về 2 tế bào con khi phân bào.

- ADN có chức năng phiên mã tạo ra các ARN, từ đó dịch mã tạo ra prôtêin. Prôtêin quy định tính trạng của sinh vật.

c. Tính đặc trưng của ADN
ADN có tính đặc trưng cho loài. Tính đặc trưng của ADN thể hiện ở 3 điểm:

- Đặc trưng về cấu trúc: sổ lượng, thành phần và trật tự sắp xếp của các nuclêôtit trên ADN.

- Đặc trưng về tỉ lệ 
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. Ở cùng một loài, tỉ lệ 
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 là ổn định và giống nhau ở tất cả các cá thể.
- Đặc trưng về hàm lượng: Hàm lượng ADN ở trong nhân tế bào của mỗi loài có tính đặc trưng cho loài. Ví dụ ở loài người, hàm lượng ADN ở trong nhân của tế bào sinh dưỡng là 6,6pg.

3. Gen
a. Gen là một đoạn của phân tử ADN mang thông tin mã hoá cho 1 sản phấm xác định (Sản phẩm của gen có thể là chuỗi polipeptit hay một phân tử ARN).

Trên mỗi gen có hai mạch nhưng chỉ có một mạch mang thông tin di truyền, mạch còn lại không mang thông tin di truyền nhưng được sử dụng làm khuôn để tổng hợp ARX. Mạch này gọi là mạch mã gốc, mạch mang thông tin di truyền gọi là mạch bổ sung, hay mạch không làm khuôn.

b. Cấu trúc của gen gồm 3 vùng: vùng điều hoà (nằm ở đầu 
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 của mạch mã gốc), vùng mã hoá (ở giữa gen) và vùng kết thúc (nằm ở đầu 
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 của mạch mã gốc).

- Vùng điều hoà là vùng chứa các trình tự nuclêôtit đặc biệt, là tín hiệu khởi động và kiểm soát quá trình phiên mã.

- Vùng mã hoá là vùng mang thông tin quy định về cấu trúc sản phẩm của gen. Vùng mã hoá được phiên mã thành ARN. Ở sinh vật nhân sơ, vùng mã hóa liên tục, nghĩa là tất cả các nuclêôtit tham gia mã hóa nằm kế tiếp nhau, gọi là gen không phân mảnh. Ở sinh vật nhân thực, vùng mã hóa của gen bao gồm các đoạn mã hóa (Exon) xen kẽ các đoạn không mã hóa (Intron) gọi là gen phân mảnh.

- Vùng kết thúc: Mang thông tin kết thúc quá trình phiên mã.

Mặc dù đều cấu tạo từ 4 loại nuclêôtit nhưng mỗi vùng cấu trúc của gen đều chứa các trình tự đặc hiệu giúp cho các enzym có thể nhận biết để thực hiện chức năng. Chẳng hạn, vùng điều hòa của gen thường chứa các trình tự đặc hiệu như: Trình tự liên kết với ARN polimeraza, trình tự liên kết với các yếu tố phiên mã....

c. Dựa vào chức năng của sản phẩm, người ta chia ra 2 loại là gen điều hoà và gen cấu trúc.

- Gen điều hoà là gen mà sản phẩm của nó làm nhiệm vụ kiểm soát hoạt động của gen khác. Sản phẩm của gen điều hòa có thể chỉ kiểm soát hoạt động của một gen hoặc kiểm soát đồng thời cả một cụm gen.

- Gen cấu trúc là gen mà sản phẩm của nó tham gia cấu trúc nên tế bào (prôtêin cấu trúc) hoặc thực hiện các chức năng khác trong tế bào như chức năng xúc tác cho quá trình trao đổi chất (ví dụ enzym), chức năng bảo vệ cơ thể (ví dụ kháng thể),...

4. Cấu trúc và chức năng của ARN (Axit Ribo Nuclecic)

a. Cấu trúc của ARN
- ARN được cấu tạo theo nguyên tắc đa phân, đơn phân là 4 loại nuclêôtit.

- Mỗi nuclêôtit được cấu trúc từ 3 thành phần:

+ 1 phân tử đường ribôzơ (C5H10O5)

+ 1 nhóm phôtphat (H3PO4)

+ 1 trong 4 loại bazơ nitơ (A, U, G, X)
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Các loại nuclêôtit chỉ khác nhau bởi thành phần bazơ nitơ, nên người ta sử dụng tên của bazơ nitơ để đặt tên cho nuclêôtit.

- Các nuclêôtit liên kết với nhau bằng liên kết cộng hoá trị (liên kết phôtphođieste) giữa axit phôtphoric của nuclêôtit này với đường của nuclêôtit tiếp theo tạo nên chuỗi pôlinuclêôtit.

- Mỗi phân tử ARN gồm 1 mạch pôlinuclêôtit có chiều từ 
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 đến 
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. Kích thước của ARN thường ngắn hơn rất nhiều so với ADN.

b. Các loại ARN và chức năng của mỗi loại:
Có nhiều loại ARN khác nhau, có cấu trúc khác nhau. Ở đây chỉ nêu cấu trúc 3 loại ARN chủ yếu.

	
	mARN
	tARN
	rARN

	Cấu trúc
	1 mạch pôlinuclêôtit (hàng trăm đến hàng nghìn đơn phân)
	1 mạch pôlinuclêôtit (80 - 100 nu) quấn trở lại 1 đầu tạo 3 thuỳ tròn, có đoạn các cặp nu liên kết theo nguyên tắc bổ sung (A - U; G - X). Mỗi phân tử tARN có 1 đầu mang aa (aa gắn vào đầu 
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 của tARN).
	1 mạch pôlinuclêôtit (hàng nghìn nu), trong đó 70% số nuclêôtit có liên kết bổ sung.

	Chức năng
	Truyền đạt thông tin di truyền từ nhân ra tế bào chất
	Vận chuyển axit amin đến ribôxôm để tổng hợp prôtêin
	Thành phần chủ yếu của ribôxôm


* Lưu ý:
- Đối với một số virut có lõi axit nuclêic là ARN thì ARN là vật chất mang thông tin di truyền của virut đó (Các phân tử ARN này có đủ 4 đặc tính của vật chất mang thông tin di truyền).

- Ngoài 3 loại ARN trên còn có các loại ARN có khối lượng rất bé có chức năng xúc tác gọi là ribôzim và các loại ARN điều chỉnh hoạt động của gen.

5. Mã di truyền
Mã di truyền là trình tự sắp xếp các nuclêôtit trong gen quy định trình tự sắp xếp các axit amin trong prôtêin. Mã di truyền có các đặc điểm:

- Mã di truyền là mã bộ ba. Có nghĩa là cứ 3 nuclêôtit ở trên mARN mang thông tin quy định 1 axit amin trên chuỗi polipeptit.

- Mã di truyền được đọc từ 1 điểm xác định theo từng bộ ba liên tục, không gối lên nhau. Trên mỗi phân tử mARN, mã di truyền được đọc từ một điểm xác định, đó là bộ ba mở đầu AUG nằm ở đầu 
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 của mARN. Mỗi loại phân tử mARN chỉ có một bộ ba mở đầu và ở một vị trí xác định.

- Mã di truyền có tính phổ biến, tức là tất cả các loài sinh vật đều có chung 1 bộ mã di truyền (trừ một vài ngoại lệ). Tính phổ biến của mã di truyền là một bằng chứng quan trọng để chứng minh nguồn gốc chung của tất cả các loài trên Trái Đất.

- Mã di truyền có tính đặc hiệu, tức là một bộ ba chi mã hoá cho 1 loại axit amin.

- Mã di truyền mang tính thoái hoá, tức là nhiều bộ ba khác nhau cùng mã hoá cho một loại axit amin (trừ bộ ba AUG và UGG). Bộ ba AUG mã hoá cho axit amin mêtiônin (Met), bộ ba UGG mã hoá cho axit amin triptôphan (Trp).

B. CÂU HỎI VÀ BÀI TẬP
1. Câu hỏi
Câu 1: Vì sao mã di truyền lại là mã bộ ba?

Hướng dẫn trả lời
- Trước hết, mã bộ ba là kết quả của một quá trình chọn lọc và thích nghi. Vì:

+ Nếu mã di truyền là mã bộ 1 thì với 4 loại nuclêôtit chỉ tạo ra được 4 bộ ba và chỉ mã hoá được 4 loại axit amin (không đủ để mã hoá cho 20 loại aa).

+ Nếu mã di truyền là mã bộ 2 thì chỉ tạo ra được 
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bộ ba chỉ mã hoá được 16 loại axit amin (không đủ để mã hoá cho 20 loại aa).

+ Nếu mã di truyền là mã bộ ba thì sẽ tạo được 
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 bộ ba đủ để mã hoá cho 20 loại axit amin.

- Về mặt bản chất thì mã bộ ba là do quá trình trượt của ribôxôm trên mARN theo từng bộ 3 nuclêôtit. Ribôxôm trượt 3 nuclêôtit là một nhịp, sau đó dừng lại để tARN tiến vào và bộ ba đối mã của tARN khớp với bộ ba trên mARN. Lí do vì sao ribôxôm lại chỉ trượt theo từng bộ ba mà không phải là bộ hai hoặc bộ bốn? Điều này có nguyên nhân bắt nguồn từ năng lượng của nhiệt động học. Với bộ ba nuclêôtit thì tổng liên kết hiđrô được hình thành giữa tARN với mARN là từ 6 đến 9 liên kết (nếu bộ ba đó là AAA thì có 6 liên kết; nếu bộ ba đó là GGG thì có 9 liên kết), năng lượng này tương đương với 1 ATP vì vậy đủ đảm bảo cho ribôxôm trượt trên mARN (ở giai đoạn hoạt hoá axit amin, mỗi tARN đã sử dụng 1ATP). Nếu là bộ bốn thì tổng liên kết hiđrô sẽ giao động từ 8 đến 12 liên kết là năng lượng lớn nên sẽ giữ ribôxôm và không cho trượt trên mARN.

Câu 2: Có một enzym cắt giới hạn cắt các đoạn ADN mạch kép ở đoạn trình tự nuclêôtit AGGXT. Khi sử dụng enzym này để cắt một phân tử ADN có tổng số 
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 cặp nuclêôtit(bp) thì theo lí thuyết phân tử ADN này sẽ bị cắt thành bao nhiêu đoạn ADN?

Hướng dẫn trả lời
- Theo lí thuyết ngẫu nhiên thì xác suất bắt gặp đoạn trình tự nuclêôtit 
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. (Nguyên nhân là vì xác suất xuất hiện mỗi loại nuclêôtit A, T, G, X là bằng nhau và bằng 
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. Đoạn trình tự nuclêôtit AGGXT có 5 nuclêôtit nên phải lũy thừa của 5).
- Có một enzym cắt giới hạn cắt các đoạn ADN mạch kép ở đoạn trình tự nuclêôtit AGGXT. Khi sử dụng enzym này để cắt một phân tử ADN có tổng số 
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cặp nuclêôtit (bp) thì theo lí thuyết phân tử ADN này sẽ có số vị trí bị cắt là 
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 (vị trí cắt).
- Với 29297 vị trí cắt thì sẽ có số đoạn ADN là 29297 + 1 = 29298 đoạn.

Câu 3: Trên phân tử ADN có những loại liên kết nào? Trình bày vai trò của mỗi loại liên kết hoá học đó?
Hướng dẫn trả lời
Trên phân tử ADN có liên kết cộng hoá trị và liên kết hiđrô.

- Liên kết cộng hoá trị: là loại liên kết được hình thành giữa các nguyên tử  C với nhau, hoặc giữa nguyên tử C với O, giữa nguyên tử C với H,... Trong các liên kết hoá trị trong phân tử ADN thì đáng chú ý nhất là liên kết phôtphodieste giữa đường với phôtphát tạo nên bộ khung đường - phốtphat của phân tử ADN. Liên kết cộng hoá trị là loại liên kết bền vững nên đảm bảo tính ổn định hoá học của phân tử ADN. Các liên kết phôtphodieste này được hình thành trong quá trình nhân đôi của phân tử ADN, do sự xúc tác của enzym ADNpolimeraza (hoặc enzym ligaza). Liên kết phôtphodieste tồn tại và khó bị phá huỷ (nó chỉ bị đứt bởi xúc tác của enzym cắt hạn chế, enzym sửa sai ADN).

- Liên kết hiđrô là loại liên kết yếu được hình thành giữa các cặp bazơnitơ đứng đối diện nhau (A liên kết với T bằng 2 liên kết hiđrô, G liên kết với X bằng 3 liên kết hiđrô). Liên kết hiđrô là loại liên kết yếu nên nó sẽ bị đứt khi nhiệt độ lên trên 
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 hoặc khi có enzym đặc hiệu xúc tác. Như vậy, trong quá trình tồn tại của ADN thì liên kết hiđrô làm cho 2 mạch của ADN liên kết bổ sung và xoắn kép. Khi ADN thực hiện nhân đôi hoặc phiên mã thì liên kết hiđrô sẽ bị đứt, sau đó hình thành trở lại để đảm bào cấu trúc xoắn của ADN.

Câu 4: Giải thích vì sao mã di truyền có tính đặc hiệu? Tính đặc hiệu của mã di truyền có ý nghĩa gì?
Hướng dẫn trả lời
a. Nguyên nhân dẫn tới mã di truyền có tính đặc hiệu là vì khi dịch mã, mỗi bộ ba trên mARN chỉ liên kết bổ sung với 1 loại bộ ba đối mã trên tARN; Mỗi tARN chỉ mang 1 loại axit amin tương ứng (bộ ba trên mARN → bộ ba đối mã trên tARN → axit amin trên chuỗi polipeptit). Như vậy, chính tARN là cầu nối trung gian giữa bộ ba trên mARN với axit amin trên chuỗi polipeptit (một đầu của tARN liên kết bổ sung với mARN, đầu kia mang axit amin tương ứng). Chính vi vậy cho nên tARN được ví là tác nhân thực hiện dịch mã.

b. Nhờ có tính đặc hiệu của mã di truyền cho nên từ một phân tử mARN được dịch thành hàng trăm chuỗi polipeptit thì tất cả các chuỗi polipeptit này đều có cấu trúc giống nhau. Các chuỗi polipeptit có cấu trúc giống nhau sẽ thực hiện một chức năng do gen quy định.

Nếu mã di truyền không có tính đặc hiệu thì các chuỗi polipeptit được tổng hợp sẽ có cấu trúc khác nhau dẫn tới không thực hiện được chức năng do gen quy định Gây rối loạn hoạt động sống của tế bào và gây chết tế bào.

Câu 5: Nếu các nuclêôtit được xếp ngẫu nhiên trên một phân tử ARN có 
[image: image18.wmf]3
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 nuclêôtit, chứa 30%A, 20%X, 10%U, 40%G. Số lần trình tự 
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được trông đợi xuất hiện là bao nhiêu?

Hướng dẫn trả lời
- Bốn loại nuclêôtit với tỉ lệ 30%A, 20%X, 10%U, 40%G thì xác suất xuất hiện trình tự 
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.
- Theo lí thuyết ngẫu nhiên thì trên một phân tử ARN có 
[image: image22.wmf]5
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 nuclêôtit, chứa 30%A, 20%X, 10%U, 40%G. số lần trình tự 
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 được trông đợi xuất hiện là 
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Như vậy trên phân tử ARN này, theo lí thuyết thì sẽ có 480 lượt trình tự 
[image: image25.wmf]5GXXA3
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 được xuất hiện.
2. Bài tập :
Bài 1: Đoạn mạch thứ nhất của gen có trình tự các đơn phân 
[image: image26.wmf]3ATGTAXXGTAGGX5
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. Hãy xác định:

a. Trình tự các đơn phân của đoạn mạch thứ hai.

b. Số liên kết cộng hoá trị giữa các nuclêôtit ở đoạn gen này.

c. Số nuclêôtit mỗi loại của đoạn gen này.

d. Tỉ lệ 
[image: image27.wmf]AG

TX

+

+

 ở đoạn mạch thứ nhất và ở đoạn mạch thứ hai.

e. Số liên kết hiđrô của đoạn gen này.

Hướng dẫn giải
a. Gen có cấu trúc 2 mạch xoắn kép, liên kết bố sung và có chiều ngược nhau. Do vậy mạch thứ hai sẽ bố sung và có chiều ngược lại với mạch thứ nhất.

Đoạn mạch thứ nhất của gen: 
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Đoạn mạch thứ 2 phải là: 
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b. 

- Trên mỗi mạch pôlinuclêôtit, hai nuclêôtit đứng kế tiếp nhau liên kết với nhau bằng 1 liên kết phôtphođieste (liên kết cộng hoá trị) giữa đường của nuclêôtit này với axit của nuclêôtit kế tiếp. Do vậy trên một mạch có X nuclêôtit thì sẽ có 
[image: image30.wmf](
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 liên kết cộng hoá trị giữa các nuclêôtit.

- Đoạn mạch trên có 13 nuclêôtit nên sẽ có 12 liên kết cộng hoá trị, cả 2 mạch của gen sẽ có 2.(13 – 1 ) = 24 liên kết. Vậy nếu một gen có N nuclêôtit thì số liên kết cộng hoá trị giữa các nuclêôtit là N-2.

c. Hai mạch của gen liên kết bổ sung → 
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Số nuclêôtit mỗi loại của gen là:
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d. Tỉ lệ 
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 ở đoạn mạch thứ nhất là: 
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Và ở đoạn mạch thứ hai: 
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Vậy tỉ lệ 
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ở mạch thứ hai là 
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e. Hai mạch của gen liên kết bổ sung bằng các liên kết hiđrô, trong đó A liên kết với T bằng 2 liên kết hiđrô, G liên kết với X bằng 3 liên kết hiđrô. Do vậy số liên kết hiđrô của đoạn gen trên là:
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 liên kết.

Số liên kết hiđro của gen là 
[image: image40.wmf](

)

(

)

1111

H2.AT3.GX2A3G

=+++=+

.

Bài 2: Một gen có chiều dài 5100Å và ađênin (A) chiếm 15%. Hãy xác định:
a. Số chu kì xoắn của gen.

b. Số nuclêôtit mỗi loại của gen.

c. Số liên kết hiđrô của gen.

Hướng dẫn giải
a. Gen là đoạn phân tử ADN cho nên mỗi chu kì xoắn dài 34 Å và có 10 cặp nuclêôtit, do vậy khi gen có chiều dài là L thì:

- Số chu kì xoắn của gen 
[image: image41.wmf]L5100

150

3434

===

 (chu kì xoắn).
- Tổng số nucleotit của gen là 
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b. Vì gen có cấu trúc mạch kép và liên kết bổ sung nên A = T, G = X

A + G = 50% → G = 50% - A = 50% - 15% = 35%.

- Số nucleotit mỗi loại của gen :
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c. Số liên kết hiđro của gen : 
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Bài 3: Trên mạch 1 của gen, tổng số nuclêôtit loại A và G bằng 50% tổng số nuclêotit của mạch. Trên mạch 2 của gen này, tổng số nuclêôtit loại A và X bằng 60% và tổng số nuclêôtit loại X và G bằng 70% tổng số nuclêôtit của mạch. Hãy xác định:
a. Tỉ lệ % số nuclêôtit loại G trên mạch 2 của gen.

b. Tỉ lệ 
[image: image46.wmf]AT
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 của gen.

c. Tổng liên kết hiđrô của gen. Biết rằng trên mạch 1 có 240 nuclêôtit loại X.

Hướng dẫn giải
a. 

- Trên mạch 2 của gen có X + G = 70%, A + X = 60% → G - A = 10%

- Trên mạch 1 của gen có A + G = 50% → Trên mạch 2 có A + G = 50%

→ Trên mạch 2 có G = 30%, A = 20%, X = 40%, T = 10%
b. Vì gen có cấu trúc mạch kép và liên kết bổ sung nên A = T, G = X
→ 
[image: image47.wmf]22

2v2

AT

ATA20%10%3

GXGGX30%40%7

+

++

====

+++


c. 

- 
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 → Mạch 2 có 240 : 30% = 800 (nu)




   → Gen có 1600 nucleotit.

- Tỉ lệ 
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 → A = 480, G = 1120

- Số liên kết hiđro là 
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 (liên kết)

Bài 4: Trong tự nhiên, hãy cho biết:

a. Có tối đa có bao nhiêu loại bộ ba (côđon) chứa ít nhất 2U?

b. Có tối đa có bao nhiêu loại bộ ba (côđon) không chứa U?

c. Có tối đa bao nhiêu loại bộ ba chứa ít nhất 1U?
Hướng dẫn giải
a. Loại bộ ba chứa ít nhất 2 U tức là bộ ba có 2 U hoặc bộ ba có 3 U.

- Số loại bộ ba chứa hai U gồm có:

+ 2 U và 1 G có 3 bộ ba là UUG, UGU, GUU.

+ 2 U và 1 X có 3 bộ ba là UUX, UXU, XUU.

+ 2 U và 1 A có 3 bộ ba là UUA, UAU, AUU.

- Số loại bộ 3 chứa ba U chỉ có 1 bộ ba là UUU.

→ Số loại bộ 3 chứa ít nhất hai U là 3 + 3 + 3 + 1 = 10 bộ ba.

b. Bộ ba không chứa U tức là chứa các loại nuclêôtit A, G, X. Túc là với 3 loại nuclêôtit A, G, X sẽ tạo ra tối đa bao nhiêu loại bộ ba?
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 bộ ba.

Bài 5: Phân tích vật chất di truyền của một chủng gây bệnh cúm ở gà thì thấy rằng vật chất di truyền của nó là một phân tử axit nuclêic được cấu tạo bởi 4 loại đơn phân với tỉ lệ mỗi loại là 23%A, 26%U, 25%G, 26%X.

a. Xác định tên của loại vật chất di truyền của chủng gây bệnh này.

b. Loại mầm bệnh này là gì?

Hướng dẫn giải
a. - Vật chất di truyền chỉ được cấu tạo bởi 4 loại đơn phân A, U, G, X chứng tỏ nó là ARN.

- Vì trên phân tử ARN này, số nuclêôtit loại A không bằng số nuclêôtit loại U và G không bằng X nên phân tử ARN này chỉ có cấu trúc một mạch đơn.

b. Chỉ có virut mới có vật chất di truyền là ARN. Vậy chủng gây bệnh này là virut.

Bài 6: Một gen có tổng số 1500 cặp nuclêôtit và 3900 liên kết hiđrô. Hãy xác định:

a. Chiều dài và số chu kì xoắn của gen.

b. Số nuclêôtit mỗi loại của gen.

c. Số liên kết cộng hoá trị (liên kết phôtphođieste) giữa các nuclêôtit của gen.

Hướng dẫn giải
a. Gen là đoạn phân tử ADN cho nên mỗi chu kì xoắn dài 34Å và có 10 cặp nuclêôtit, do vậy khi gen có chiều dài là L thì:

- Số chu kì xoắn của gen 
[image: image52.wmf]N15002

150

2020

´

===

 (chu kì xoắn).
- Chiều dài của gen 
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b. 
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c. Số liên kết cộng hóa trị (liên kết photphodieste)

N – 2 = 3000 – 2 = 2998 liên kết.

II. CÁC CƠ CHẾ DI TRUYỀN Ở CẤP PHÂN TỬ

A. KIẾN THỨC TRỌNG TÂM VÀ CHUYÊN SÂU

Ở cấp phân tử, có hai cơ chế di truyền:
- Cơ chế truyền đạt thông tin di truyền trên ADN từ tế bào mẹ sang tế bào con thông qua cơ chế nhân đôi ADN và phân bào
- Cơ chế truyền đạt thông tin di truyền từ nhân ra tế bào chất thông qua cơ chế phiên mã và dịch mã

1. Quá trình nhân đôi ADN
- Nhân đôi ADN là quá trình mà từ một phân tử ADN mẹ tạo ra hai phân tử ADN con hoàn toàn giống nhau và giống với ADN mẹ ban đầu.

- Quá trình nhân đôi ADN ở sinh vật nhân sơ và nhân thực đều dựa trên nguyên tắc bổ sung và nguyên tắc bán bảo tồn.

Quá trình nhân đôi ADN ở E.coli gồm có 3 buớc:

a. Bước 1: Tháo xoắn ở phân tử ADN:
Nhờ các enzym tháo xoắn, 2 mạch đơn của phân tử ADN tách nhau dần tạo nên chạc tái bản (hình chữ Y) và để lộ ra 2 mạch khuôn. Enzym tháo xoắn có 2 loại là gyraza và helicaza.

- Gyraza (hay còn gọi là topoisomeraza) có chức năng làm duỗi thẳng phân tử ADN (chuyển ADN từ cấu trúc xoắn kép thành cấu trúc mạch thẳng).

- Helicaza là enzym làm đứt các liên kết hiđrô và tách 2 mạch của phân tử ADN.

b. Bước 2: Tổng hợp mạch ADN mới:
- Enzym AĐN polimeraza sử dụng hai mạch đơn của ADN mẹ làm khuôn đế tổng hợp mạch ADN mới theo nguyên tắc bổ sung (A - T, G - X).

- Tính theo chiều trượt của enzym tháo xoắn, trên mạch khuôn có chiều 
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¢¢

-

, quá trình tổng hợp mạch mới diễn ra liên tục theo chiều từ ngoài vào trong chạc tái bản, mạch mới tạo ra được gọi là mạch dẫn đầu (leading strand). Trên mạch khuôn 
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, quá trình tổng hợp mạch mới diễn ra gián đoạn theo chiều từ trong ra ngoài chạc tái bản, tạo thành các đoạn Okazaki. Sau đó, enzym nối ligaza nối các đoạn Okazaki lại với nhau tạo thành mạch liên tục. Mạch này được tổng hợp gián đoạn và chậm hơn nên gọi là mạch ra chậm (lagging strand).

- Cần chú ý rằng enzym ADN có một số đặc tính đặc biệt dẫn đến những đặc điểm đặc biệt của quá trình nhân đôi ADN:

+ Thứ nhất, ADN polimeraza chỉ có thể xúc tác kéo dài mạch mới khi có sẵn đầu 
[image: image58.wmf]3OH
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 tự do. Vì vậy, quá trình tổng hợp mạch mới cần phải có một đoạn mồi. Đoạn mồi này được tống hợp nhờ một loại enzym có tên là primaza có bản chất là một ARN polimeraza. Enzym này xúc tác tổng hợp đoạn ARN mồi, cung cẩp đầu 
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 cho ADN polimeraza.
+ Thứ hai, ADN polimeraza chỉ có thể lắp ráp các nuclêôtit vào đầu 
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, do vậy, mạch ADN mới luôn được kéo dài theo chiều 
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. Điều này dẫn đến sự khác biệt trong quá trình tổng hợp ADN ở hai mạch khuôn như đã nêu trên.

+ Thứ ba, trong quá trình tổng hợp mạch ADN mới, có nhiều loại ADN polimeraza khác nhau cùng tham gia xúc tác, trong đó đáng chú ý nhất là 3 loại enzym ADN polimeraza I, II và III.

+ ADN polimeraza I có chức năng cắt bỏ đoạn ARN mồi và tổng hợp mạch pôlinuclêôtit thay thế.

+ ADN polimeraza III có chức năng kéo dài mạch polinuclêôtit mới.

+ ADN polimeraza II có chức năng sửa sai.

c. Bước 3: Hai phân tử ADN được tạo thành:
Mạch mới được tổng hợp đến đâu thì 2 mạch đơn (mạch mới và mạch khuôn) xoắn lại đến đó, tạo thành phân tử ADN con, trong đó một mạch mới được tổng hợp còn mạch kia là của ADN ban đầu (nguyên tắc bán bảo tồn).
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* Ở sinh vật nhân thực, nhân đôi ADN diễn ra trong pha S của kỳ trung gian của chu kỳ tế bào. Cơ chế nhân đôi ADN ở sinh vật nhân thực về cơ bản giống với nhân sơ, chỉ khác về số loại enzym ADN polimeraza và số điểm khởi đầu tái bản.
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* Sự cố đầu mút:
Ở sinh vật nhân thể, quá trình tổng hợp mạch mới ở vị trí đầu mút của phân tử ADN xảy ra một hiện tượng đặc biệt gọi là sự cố đầu mút. Do đặc điếm của ADN polimeraza là cần phải có đoạn ARN mồi mới có thể kéo dài mạch mới. Tuy nhiên, ở vị trí đầu mút của ADN, sau khi loại bỏ đoạn ARN mồi, do không có đầu 
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 nên ADN polimeraza không thể tổng hợp đoạn nuclêôtit thay thế, kết quả là phân từ ADN bị ngắn dần qua các lần sao chép.
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2. Phiên mã và dịch mã
a. Phiên mã

- Phiên mã là quá trình tổng hợp ARN dựa trên khuôn ADN.

- Sự tổng hợp ARN diễn ra trong nhân tế bào, vào kỳ trung gian, lúc NST đang ở dạng dãn xoắn cực đại.

- Cơ chế phiên mã:

+ Enzym ARN pôlimeraza bám vào vùng điều hoà của gen làm gen tháo xoắn để lộ ra mạch mã gốc (có chiều 
[image: image67.wmf]35
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) và bắt đầu tổng hợp mARN ở vị trí đặc hiệu.

+ Sau đó, ARN pôlimeraza trượt dọc theo mạch mã gốc trên gen có chiều 
[image: image68.wmf]35
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để tổng hợp nên mARN theo nguyên tắc bổ sung (A-U, G-X).

+ Khi enzym di chuyển đến cuối gen, gặp tín hiệu kết thúc thì phiên mã kết thúc, phân tử mARN được giải phóng. Vùng nào trên gen vừa phiên mã xong thì 2 mạch đơn của gen xoắn ngay lại.
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+ Ở sinh vật nhân sơ: Phân tử mARN sau khi phiên mã được sử dụng trực tiếp dùng làm khuôn để tổng hợp prôtêin.

+ Ở sinh vật nhân thực quá trình phiên mã có một số điểm khác biệt so với sinh vật nhân sơ:

( Sự khởi đầu phiên mã cần có sự hỗ trợ của nhiều prôtêin khác nhau gọi là các yếu tố phiên mã. Các yếu tố này bám vào vùng promotor của gen và cùng với ARN polimeraza tạo nên phức hợp khởi đầu phiên mã.
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( Sau khi phiên mã, mARN phải được chế biến lại bằng cách loại bỏ các đoạn không mã hoá (intron), nối các đoạn mã hoá (exon), gắn mũ, gắn đuôi poliA để tạo ra mARN trưởng thành. Sự cắt các intron và ghép các exon trong một số trường hợp được thực hiện bởi các phức họp spliceosom. Phức hợp này bao gồm rất nhiều loại prôtêin và nhiều phân tử ribonucleoprôtêin kích thước nhỏ ở trong nhân tế bào (gọi là snRNP). Chúng có thể nhận biết vị trí cắt intron và tiến hành cắt các đoạn intron, ghép các đoạn exon lại để tạo nên mARN trưởng thành.
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Sau khi trải qua quá trình chế biến, phân tử mARN sơ khai trở thành mARN trưởng thành, có thể chui ra khỏi nhân để tiến hành dịch mã.
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Một phân tử mARN trưởng thành ở sinh vật nhân thực bao gồm các thành phần:

- Mũ 7methylguanin ở đầu 
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- Vùng không dịch mã đầu 
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- Bộ ba mở đầu (AUG)

- Trình tự mã hóa (chứa các bộ ba mã hỏa)

- Bộ ba kết thúc (UAA, UAG hoặc UGA)

- Vùng không dịch mã đầu 
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- Đuôi Poli A.

(Nguồn: Campbell, Reece)
b. Dịch mã: Dịch mã là quá trình chuyển thông tin từ mã di truyền có trên mARN thành trình tự các axit amin trong chuỗi polipeptit của prôtêin. Quá trình dịch mã gồm 2 giai đoạn là giai đoạn hoạt hoá axit amin và giai đoạn tổng hợp chuỗi polipeptit.

- Giai đoạn hoạt hoá axit amin:
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Mỗi loại tARN chỉ được liên kết đặc hiệu với 1 axit amin.

- Giai đoạn tổng hợp chuỗi polipeptit:
+ Giai đoạn mở đầu: Tiểu đơn vị bé của ribôxôm gắn với mARN ở vị trí nhận biết đặc hiệu (gần bộ ba mở đầu) và di chuyển đến bộ ba mở đầu (AUG), phức hệ 
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tiến vào bộ ba mở đầu (đối mã của nó khớp với mã của axit amin mở đầu trên mARN theo nguyên tắc bổ sung), sau đó tiểu phần lớn gắn vào tạo ribôxôm hoàn chỉnh.

+ Giai đoạn kéo dài: aa1- tARN tiến vào ribôxôm (đối mã của nó khớp với mã thứ nhất trên mARN theo nguyên tắc bổ sung), một liên kết peptit được hình thành giữa axit amin mở đầu và axit amini. Ribôxôm dịch chuyển sang bộ ba thứ hai, tARN vận chuyển axit amin mở đầu được giải phóng khỏi ribôxôm. Tiếp theo, 
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 tiến vào ribôxôm (đối mã của nó khớp với mã thứ hai trên mARN theo nguyên tắc bổ sung), liên kết peptit được hình thành giữa axit amin2 và axit amin1. Ribôxôm dịch chuyển đến bộ ba thứ ba, tARN vận chuyển axit amin thứ hai được giải phóng. Quá trình cứ tiếp tục như vậy đến khi ribôxôm tiếp xúc với mã kết thúc của mARN.
+ Giai đoạn kết thúc: Khi ribôxôm chuyển dịch sang bộ ba kết thúc thì có một phân tử prôtêin gọi là yếu tố giải phóng bám vào vị trí A của ribôxôm. Yếu tố này bổ sung một phân tử nước vào vị trí liên kết giữa chuỗi polipeptit với tARN, làm giải phóng chuỗi polipeptit. Đồng thời, hai tiểu phần của ribôxôm tách nhau ra, quá trình dịch mã kết thúc. Trên mỗi phân tử mARN có thể có nhiều ribôxôm cùng trượt, gọi là poli ribôxôm hay polixom. Điều này làm tăng tốc độ tống hợp chuỗi polipeptit.
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3. Điều hòa hoạt động gen
Điều hoà hoạt động gen là cơ chế kiểm soát lượng sản phẩm của gen. Ở sinh vật nhân sơ, điều hoà hoạt động gen chủ yếu diễn ra ở cấp phiên mã theo mô hình điều hoà giống như của operon Lac. Ở sinh vật nhân thực, sự điều hoà diễn ra rất phức tạp và theo nhiều cấp độ khác nhau.

a. Ở sinh vật nhân sơ (theo mô hình operon Lac)

* Cấu tạo của operon Lac gồm 3 thành phần:
- Nhóm gen cấu trúc (Z, Y, A)

- Vùng vận hành (O).

- Vùng khởi động (P).

Gen điều hòa (R) nằm ngoài operon (không thuộc operon).

* Hoạt động của operon Lac

- Khi môi trường không có lactôzơ:
Gen điều hòa (gen R) thường xuyên phiên mã tạo mARN, phân tử mARN này được dịch mã thành prôtêin, prôtêin này làm nhiệm vụ ức chế (bám vào vùng vận hành của operon) làm ức chế quá trình phiên mã của các gen cấu trúc.
- Khi môi trường có lactôzơ:
+ Khi có lactôzơ thì lactozơ gắn với prôtêin ức chế làm cho chất ức chế bị bất hoạt → vùng vận hành (O) được giải phóng → các gen cấu trúc Z, Y, A phiên mã tổng hợp mARN, mARN được dịch mã thành prôtêin tương ứng. Các prôtêin này trở thành enzym phân giải đường lactozơ.

+ Khi đường lactôzơ bị phân giải hết, prôtêin ức chế lại liên kết với vùng vận hành (O) và quá trình phiên mã dừng lại →Các gen cấu trúc không tổng hợp được mARN nên các enzym phân giải lactôzơ không được tổng hợp.

* Như vậy, ở operon Lac, gen điều hoà thường xuyên phiên mã (ngay cả khi có hay không có đường lactozơ) còn các gen cấu trúc thì chỉ phiên mã khi môi trường có đường lactôzơ.
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b. Điều hòa hoạt động gen ở sinh vật nhân thực:
Do có sự khác biệt trong cấu trúc hệ gen, cấu trúc NST và cấu trúc tế bào nên sự điều hòa hoạt động của gen ở sinh vật nhân thực cũng phức tạp hơn so với sinh vật nhân sơ. Có 5 mức độ điều hòa hoạt động gen ở sinh vật nhân thực:

- Điều hòa trước phiên mã

- Điều hòa phiên mã

- Điều hòa sau phiên mã

- Điều hòa dịch mã

- Điều hòa sau dịch mã

b.1. Điều hòa trước phiên mã
Điều hòa trước phiên mã được thực hiện thông qua cơ chế điều hòa cấu trúc NST. Các gen nằm trong vùng co xoắn (vùng dị nhiễm sắc) của NST sẽ không được biểu hiện. Chỉ những gen nằm trong vùng giãn xoắn (vùng nguyên nhiễm sắc) mới có cơ hội được biểu hiện. Vì thế, tế bào có thể điều hòa sự biểu hiện của gen bằng cách co, giãn xoắn NST. Quá trình này được thực hiện thông qua hai cơ chế chủ yếu: Cải biến histone và methyl hóa ADN.

- Cải biến histone: Histone tham gia cấu tạo nên nuclêôxôm, đơn vị cấu trúc của NST. Sự cải biến cấu trúc của histone có thể ảnh hưởng đến trạng thái co, giãn của NST:

+ Sự gắn nhóm acetyl vào các phân tử lysine tích điện dương của đuôi histone sẽ làm giãn xoắn NST, khởi động quá trình phiên mã của gen.

+ Sự gắn nhóm methyl vào histone sẽ làm co xoắn NST, ức chế sự biểu hiện của gen. Tuy nhiên, sự gắn nhóm photphat vào các axit amin trên phân tử histone đã được methyl hóa sẽ làm cho các vùng NST đang co xoắn giãn xoắn trở lại.
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- Methyl hóa ADN : Sự gắn nhóm methyl vào các bazơ nitơ nhất định cũng gây ức chế hoạt động của gen. Ví dụ, khi nhóm methyl được gắn vào các bazơ xitôzin sẽ làm bất hoạt gen. Sự methyl hóa ADN thường gây ra sự bất hoạt gen trong thời gian dài, liên quan đến quá trình biệt hóa tế bào. Một điều đáng chú ý là một gen khi đã bị methyl hóa thì trạng thái methyl hóa sẽ được truyền lại cho thế hệ sau, hiện tượng này gọi là hiện tượng in vết hệ gen.
b.2. Điều hòa phiên mã
Mỗi gen của sinh vật nhân thực thường có các trình tự điều hòa. Các trình tự này chứa các đoạn nuclêôtit đặc hiệu có thể liên kết với các prôtêin gọi là các yếu tố phiên mã. Sự liên kết này giúp khởi động quá trình phiên mã. Có hai nhóm yếu tố phiên mã: yếu tố chung và yếu tố đặc hiệu. Các yếu tố phiên mã chung có thể liên kết với các trình tự điều hòa của tất cả các gen, các yếu tố đặc hiệu chỉ liên kết với các trình tự điều hòa đặc hiệu của các gen nhất định. Quá trình phiên mã của một gen chỉ có thể được khởi động khi các yếu tố phiên mã bám vào các trình tự điều hòa, hỗ trợ cho ARN polimeraza bám vào vùng P và tiến hành phiên mã. Sự có mặt của các yếu tố phiên mã đặc hiệu là điều kiện đủ để một gen được phiên mã.
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Bằng cách kiếm soát sự có mặt của các yếu tố phiên mã, tế bào có thể kiểm soát quá trình phiên mã của một gen nào đó.

b.3. Điều hòa sau phiên mã
Điều hòa sau phiên mã được thực hiện thông qua hai cơ chế: Chế biến ARN sau phiên mã và phân giải ARN.

- Ở sinh vật nhân thực, ARN tạo ra sau phiên mã chỉ là ARN sơ khai, cần phải trải qua quá trình chế biến bao gồm: gắn mũ đầu 5’, gắn đuôi poliA ở đầu 3’, cắt các intron và nối các exon lại với nhau. Trong quá trình cắt nối, nhiều mARN khác nhau có thể được tạo ra từ một mARN sơ khai do sự tổ hợp khác nhau của các exon. Tuy nhiên, trong mỗi tế bào, mỗi gen chỉ tạo ra một loại mARN trưởng thành mà thôi.
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- Kiếm soát tuổi thọ của mARN trong tế bào cũng là cách kiểm soát lượng sản phẩm của gen. Nói chung, tuổi thọ của mARN ở sinh vật nhân thực thường dài hơn so với sinh vật nhân sơ. Tuổi thọ của mARN được xác định bởi chính cấu trúc của các vùng (vùng không dịch mã) trên phân tử đó. Thường những ARN có đuôi poliA ngắn thì rất dễ bị phân hủy.
b.4. Điều hòa dịch mã
Sự khởi đầu dịch mã của một mARN nào đó cần có sự tham gia của các yếu tố dịch mã. Đây là những prôtêin có khả năng bám vào mARN và hình thành nên phức hợp khởi đầu dịch mã. Sự kiểm soát hoạt động của các yếu tố khởi đầu dịch mã cũng là cách để điều hòa hoạt động gen. Nói chung, tất cả các mARN trong tế bào đều được điều hòa cùng lúc, ví dụ: Sau thụ tinh, tất cả các yếu tố khởi đầu dịch mã trong tế bào trứng đều được hoạt hóa.

b.5. Điều hòa sau dịch mã
Các cơ chế điều hòa sau dịch mã bao gồm: Chế biến prôtêin, phân giải prôtêin, phân phối prôtêin đến vị trí hoạt động.

Các chuỗi polipeptit tạo ra sau dịch mã có thể được cắt bỏ một số axit amin hoặc thêm vào các nhóm hóa học hoặc được chế biến theo những cách khác nhau đế tạo nên prôtêin có chức năng. Trong trường hợp chuỗi polipeptit không được chế biến, nó có thể bị phân giải thông qua hoạt động của các prôtêin khổng lồ gọi là prôtêaxôm.

Sau dịch mã, các phân tử prôtêin cần được phân phối đến đúng nơi hoạt động chức năng. Nói chung, những prôtêin của hệ thống nội màng và những prôtêin ngoại bào được tổng hợp bởi các ribôxôm trên lưới nội chất, các prôtêin hoạt động trong tế bào chất được tổng hợp bởi các ribôxôm trong tế bào chất.

Ngoài những điểm khác biệt trên, điều hòa hoạt động gen ở sinh vật nhân thực còn có một số điểm đặc trưng đáng chú ý:

- Tín hiệu điều hòa ở sinh vật nhân thực thường là các tín hiệu trong cơ thể như tác động của các hooc môn, các yếu tố sinh trưởng... trong khi ở sinh vật nhân sơ thường là các tín hiệu về nguồn dinh dưỡng.

- Ở sinh vật nhân thực, mỗi gen thường được điều hòa bởi nhiều gen khác nhau trong khi ở sinh vật nhân sơ, một gen điều hòa có thể kiểm soát hoạt động của nhiều gen khác nhau.

B. CÂU HỎI VÀ BÀI TẬP

1. Câu hỏi
Câu 1: So sánh nhân đôi của ADN ở sinh vật nhân sơ với nhân đôi của ADN ở sinh vật nhân thực.
Hướng dẫn trả lời
a. Giống nhau:

- Đều diễn ra theo nguyên tắc bổ sung, nguyên tắc bán bảo tồn.

- Đều cần sự xúc tác của các loại enzym như enzym tháo xoắn, enzym tổng hợp đoạn mồi, enzym ADNpolimeraza, enzym nối ligaza.

- Trên một phễu tái bản thì một mạch được tổng hợp liên tục, một mạch được tổng hợp gián đoạn.

- Mạch mới được kéo dài theo chiều từ 
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- Sự nhân đôi của ADN là cơ sở cho sự phân bào và sinh sản của sinh vật.

b. Khác nhau:

	Nhân đôi ADN ở sinh vật nhân thực
	Nhân đôi ADN ở sinh vật nhân sơ

	 - Trên một phân tử ADN có nhiều đơn vị nhân đôi (đơn vị tái bản). Các đơn vị nhân đôi diễn ra đồng thời.
 - Có nhiều loại enzym ADN polimeraza: Ngoài các loại ADN polimeraza I, II, III thì còn có ADN polimeraza α, β (nhân) và ADN polimeraza 
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 (ty thể)
 - Sự nhân đôi của các phân tử ADN xảy ra ở kỳ trung gian. Sự nhân đôi của ADN là cơ sở cho sự nhân đôi của NST, nhờ đó mà tế bào thực hiện phân bào.
 - Có xảy ra sự cổ đầu mút
 - Tốc độ lắp ráp các nuclêôtit thường chậm.
	 - Trên một phân tử ADN chỉ có 1 đơn vị nhân đôi (đơn vị tái bản).
 - Có ít loại enzym ADN polimeraza.

 - Sự nhân đôi của phân tử ADN xảy ra đồng thời với sự phân bào trực phân của tế bào vi khuẩn.

 - Không xảy ra sự cố đầu mút.
 - Tốc độ lắp ráp nuclêôtit nhanh.


Câu 2: Trong hệ gen của tế bào nhân thực có rất nhiều gen. Giải thích vì sao enzym ARN polimeraza có thể nhận biết được gen nào cần phiên mã và gen nào không cần phiên mã?
Hướng dẫn trả lời
- Trong tế bào nhân thực có 3 loại enzym ARN polimeraza xúc tác cho quá trình phiên mã tổng hợp ARN. Trong đó enzym:

ARN polimeraza I xúc tác tổng hợp rARN (là loại ARN có kích thước lớn nhất)

ARN polimeraza II xúc tác tổng hợp mARN (là loại ARN có kích thước trung bình)

ARN polimeraza III xúc tác tổng hợp tARN và các loại rARN có kích thước bé.

- Trong tế bào, loại gen mang thông tin quy định tổng hợp mARN có tính đa dạng cao nhất (có nhiều loài gen quy định tổng hợp mARN), tuy nhiên chỉ có một loại enzym ARN polimeraza II. Enzym ARN polimeraza II nhận biết được gen nào cần được phiên mã và gen nào không cần phiên mã là vì ở vùng điều hoà của gen có các phức hệ prôtêin điều hoà và prôtêin ức chế. Khi ở vùng điều hoà của gen có các prôtêin hoạt hoá phiên mã gắn vào thì phức hệ các prôtêin này chính là tác nhân hấp dẫn enzym ARN polimeraza II và enzym này sẽ bám vào để khởi động phiên mã.

- Phức hệ các phân tử prôtêin hoạt hoá phiên mã do các gen điều hoà hoạt động của gen quy định tổng hợp hoặc các phân tử prôtêin này là các phân tử hoocmôn hoặc các yếu tố kích thích sinh trưởng,...

Câu 3: Hãy nêu vai trò của prôtêin trong quá trình nhân đôi của ADN.

Hướng dẫn trả lời

a. Nhóm enzym tháo xoắn: thực hiện chức năng nhận biết điểm khởi đầu tái bản và tháo xoắn phân tử ADN, làm cho 2 mạch của ADN tách nhau ra thành sợi đơn.

- Enzym gyraza: Khi ADN không nhân đôi thì nó cuộn xoắn rất chặt. Khi bắt đầu nhân đôi, enzym gyraza sẽ làm cho phân tử ADN giản xoắn và duỗi thẳng.

- Enzym helicaza: Có vai trò bám sợi đơn của ADN và làm tách mạch ADN.

Sự phổi hợp giữa 2 loại enzym gyraza và helicaza làm cho ADN duỗi xoắn và tách 2 mạch để lộ mạch đơn, mạch đơn này được các enzym ADN polimeraza sử dụng làm khuôn cho quá trình tổng hợp mạch polinuclêôtit mới.
- Prôtêin SSB: SSB không phải là enzym vì nó chỉ có vai trò bám lên sợi đơn của ADN (đã được helicaza tách ra), ngăn cản sự liên kết bổ sung giữa hai mạch ADN. Tuy nhiên, nếu không có SSB thì hai mạch đơn của ADN mẹ sẽ bổ sung với nhau làm cho các enzym ADN polimeraza không thể tiến hành tổng hợp được mạch mới.

b. Enzym tổng hợp đoạn mồi: Trong quá trình nhân đôi ADN cần có đoạn mồi để khởi đầu quá trình tổng hợp, đoạn mồi do enzym ARN polimeaza xúc tác tổng hợp, vì vậy đoạn mồi là ARN. Tất cả các loại enzym ADN polimeraza đều không có khả năng tự tổng hợp nuclêôtit đầu tiên để khởi đầu quá trình nhân đôi, chúng chỉ có thể xúc tác gắn nuclêôtit vào một mạch pôlinuclêôtit có sẵn đầu 
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 tự do. Đoạn mồi có kích thước thay đổi từ 2 đến 10 nuclêôtit. Enzym giữ vai trò tổng hợp ARN mồi là primaza.

c. Các enzym ADN polimeraza: Có rất nhiều loại enzym ADN polimeraza nhưng có 3 loại ADN polimeraza được nghiên cứu và biết rõ nhất là ADN polimeraza I, ADN polimeraza II và ADN polimeraza III.

- ADN polimeraza I và ADN polimeraza III là hai loại enzym thiết yếu cho quá trình nhân đôi của ADN vi khuẩn E.coli. Hai loại enzym này có chức năng kéo dài mạch pôlinuclêôtit theo chiều từ 
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đến 
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 (tổng hợp nuclêôtit mới vào đầu 
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). Ngoài ra nó còn có chức năng sửa sai khi có sự bắt cặp nhầm giữa nuclêôtit môi trường với nuclêôtit trên mạch khuôn. Ngoài ra ADN polimeraza I còn có chức năng cắt bỏ đoạn ARN mồi và tổng hợp đoạn ADN thay thế đoạn ARN mồi đó. Việc thay thế đoạn ARN mồi bằng đoạn ADN được thực hiện nhờ bằng cách cắt bỏ từng nuclêôtit cùa ARN ở đầu 
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và tổng hợp nuclêôtit vào đầu 
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 của mạch ADN trước đó.

- ADN polimeraza II: có chức năng chủ yếu là sửa sai do bắt cặp không đúng trong quá trình nhân đôi của ADN.
d. Enzym ligaza: Nối các đoạn Okazaki thành mạch liên tục. Quá trình nối của enzym cần sử dụng năng lượng ATP (đối với nhân thực) hoặc năng lượng từ NAD+ (đối với vi khuẩn).

Trong quá trình nhân đôi ADN, enzym ligaza hoạt động như sau:

+ Nhóm adenyl của NAD+ (hoặc ATP) được chuyển vào ligaza.

+ Sau đó enzym ligaza xúc tác chuyển nhóm adenyl vào đầu 
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photphat của khe nằm giữa 2 đoạn Okazaki để hình thành nên một nhóm pyrophotphat (PPi) và AMP gắn vào đầu 
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- P.

+ Sau đó ligaza xúc tác việc gắn nhóm 
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- P vào vị trí 
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 của đoạn Okazaki kế tiếp, đồng thời giải phóng một phần tử AMP.

Câu 4: Vì sao trong quá trình nhân đôi ADN cần có đoạn ARN mồi? Trình bày cơ chế thay thế đoạn ARN mồi bằng đoạn ADN.

Hướng dẫn trả lời
- Để tạo nên mạch ADN mới bổ sung với mạch ADN khuôn thì cần có sự tham gia của enzym ADN polimeraza. Enzym này chỉ tổng hợp mạch mới theo một chiều từ 
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đến 
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. Tuy nhiên enzym ADN polimeraza không thể tự tổng hợp được nuclêôtit đầu tiên vào mạch mà cần một đoạn được gọi là đoạn mồi được tạo ra trước để nó chỉ làm công việc nối thêm nuclêôtit vào đầu 
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của đoạn mồi. Đoạn mồi là một đoạn ARN có độ dài từ 2 đến 10 nuclêôtit.

- Cơ chế thay thế đoạn ARN mồi:

( Enzym ADNpolimeaza I sẽ cắt nuclêôtit của đoạn ARN ở đầu 
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của đoạn mồi và sau đó tổng hợp nuclêôtit mới vào đầu 
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 của đoạn ADN trước đó.

( Quá trình diễn ra liên tục cho đến khi đoạn mồi được thay thế hết. Lúc này enzym ligaza sẽ nối 2 đoạn nuclêoit kế tiếp nhau để tạo thành 1 mạch hoàn chỉnh.
Câu 5: Nguyên tắc bổ sung là gì? Vai trò của nguyên tắc bổ sung trong các cơ chế di truyền ở cấp phân tử?

Hướng dẫn trả lời
a. Nguyên tắc bổ sung:

- Nguyên tắc cấu trúc trong đó một bazơ nitơ có kích thước lớn (bazơ purin) liên kết với một bazơ có kích thước bé (pirimidin) được gọi là nguyên tắc bổ sung. Ở trong phân tử ADN, nguyên tắc bổ sung được thể hiện ở A liên kết với T, G liên kết với X. Ở trong phân tử ARN, nguyên tắc bổ sung được thể hiện ở A liên kết với U, G liên kết với X.

- Có 3 cơ chế di truyền ở cấp phân tử là nhân đôi ADN, phiên mã, dịch mã. Cả ba cơ chế này đều diễn ra theo nguyên tắc bổ sung.

b. Vai trò của nguyên tắc bổ sung trong các cơ chế di truyền ở cấp phân tử

- Trong quá trình nhân đôi ADN: Các nuclêôtit tự do của môi trường liên kết với nuclêôtit của mạch khuôn theo nguyên tắc bổ sung để tạo ra mạch polinuclêôtit mới. Nhờ có nguyên tắc bổ sung nên mạch polinuclêotit mới có cấu trúc giống hệt với mạch pôlinuclêôtit bổ sung ban đầu, nhờ đó mà phân tử ADN con giống hệt với ADN mẹ. Nếu ở một vài nuclêôtit nào đó liên kết không theo nguyên tắc bổ sung thì sẽ làm phát sinh đột biến.

- Trong quá trình tổng hợp ARN, nhờ nguyên tắc bổ sung mà thông tin di truyền trên ADN được truyền đạt nguyên vẹn đến ARN.

- Trong quá trình dịch mã, các tARN có bộ ba đối mã bắt cặp với các bộ ba trên mARN theo nguyên tắc bổ sung → Các axit amin được lắp chính xác vào chuỗi polipeptit theo đúng thông tin di truyền ở trên gen.

Câu 6: Hãy nêu các ứng dụng của nguyên tắc bổ sung trong nghiên cứu di truyền.

Hướng dẫn trả lời
Sử dụng nguyên tắc bổ sung trong phương pháp lai phân tử:

- Lai ADN của các loài với nhau cho phép xác định được quan hệ họ hàng giữa các loài. Người ta cho ADN của 2 loài vào trong ống nghiệm, sau đó nâng nhiệt độ lên 80 - 
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 để làm biến tính ADN, sau đó hạ nhiệt độ từ từ để các ADN hồi tính và sẽ xảy ra hiện tượng lai (kết cặp bổ sung) giữa các mạch đơn của các phân tử ADN. Nếu hai mạch đơn ADN của 2 loài có sự kết cặp bổ sung gần như hoàn toàn thì chứng tỏ ADN của hai loài này có cấu trúc giống nhau → Hai loài này có chung nguồn gốc tiến hoá.

- Dùng mẫu dò của gen để xác định vị trí của gen ở trên nhiễm sắc thể. Cũng tiến hành lai phân tử giữa ADN với ADN nhưng lúc này là một mẫu dò của một gen (mẫu dò là một đoạn của gen, có nguyên tử đánh dấu phóng xạ để dễ nhận biết). Mẫu dò của gen liên kết bổ sung với đoạn ADN nào ở trên nhiễm sắc thể thì chứng tỏ đoạn ADN đó chính là vị trí của gen cần tìm.

- Dùng đế xác định số đoạn intron của một gen. Tiến hành lai phân tử giữa gen (một đoạn ADN) với phân tử mARN trưởng thành của gen đó. Sự liên kết bổ sung giữa mARN với các đoạn exon và để dư các đoạn intron (do trong mARN trưởng thành không có đoạn intron). Dựa vào cách lai này sẽ xác định được số đoạn intron của gen.

Câu 7: Một phân tử mARN được 10 ribôxôm dịch mã.

a. Có bao nhiêu chuỗi polipeptit được hình thành.

b. Các chuỗi polipeptit này có cấu trúc giống hay khác nhau? Giải thích.

Hướng dẫn trả lời
a. Mỗi ribôxôm dịch mã trên ARN thì tạo ra 1 chuỗi polipeptit → một phân tử mARN được 10 ribôxôm dịch mã tạo thành 10 chuỗi polipeptit

b. Các chuỗi polipeptit này có cấu trúc giống nhau. Do quá trình dịch mã được diễn ra theo nguyên tắc bổ sung. Các tARN mang các axit amin có bộ ba đối mã đến bổ sung với các bộ ba trên mARN. Quá trình như vậy liên tiếp được diễn ra khi các ribôxôm thực hiện quá trình dịch mã.

Câu 8: Cho biết các bộ ba trên mARN mã hóa cho các axit amin tương ứng là: 
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 - Leu; 
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 - Val; 
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 - Ser; 
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 - Ala. Từ đoạn mạch gốc chứa 4 mã di truyền của một gen có trình tự các đơn phân 
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.
a. Đoạn polipeptit do đoạn mạch gốc này quy định có những loại aa nào?

b. Xác định trình tự các aa có trong đoạn polipeptit do đoạn mạch gốc này quy định tổng hợp.

Hướng dẫn trả lời
a. Đoạn mạch gốc có trình tự đơn phân được viết lại như sau:
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→ trình tự đơn phân trên mARN: 
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→ đoạn polipeptit chứa các aa là Leu, Ala, Ser, Val

b. Trình tự các aa trong chuỗi polipeptit là Leu-Val-Ser-Ala

Câu 9: Ở operon Lac của vi khuẩn E.coli. Sự tập hợp các gen cấu trúc thành một cụm gen và có chung một cơ chế điều hoà sẽ có ý nghĩa gì?

Hướng dẫn trả lời
Operon Lac của E. coli có 3 thành phần là vùng khởi động (P), vùng vận hành (O) và các gen cấu trúc Z, Y, A. Sự tập hợp 3 gen cấu trúc Z, Y, A vào một dãy nằm gần nhau và chịu chung một cơ chế điều hoà sẽ có các vai trò:

- Tiết kiệm vật chất di truyền cho vi khuẩn. Tế bào vi khuẩn có kích thước cực nhỏ, nên phân tử ADN vùng nhân có kích thước rất ngắn so với ADN của sinh vật nhân thực. Sự tập trung thành cụm gen và có chung một cơ chế điều hoà sẽ làm giảm số vùng P, giảm số vùng O và giảm số lượng gen điều hoà operon (mỗi operon chỉ cần có một P, một O và một gen điều hoà).

- Tốc độ phiên mã và dịch mã nhanh, đáp ứng được nhu cầu enzym cho hoạt động trao đổi chất của vi khuẩn. Các gen mang thông tin mã hoá cho các prôtêin có chức năng liên quan với nhau thì được xêp vào một operon. Điêu này sẽ có lợi cho quá trình trao đổi chất của vi khuẩn. Khi một con đường trao đổi chất nào đó diễn ra thì tất cả các gen đó cùng phiên mã và dịch mã để cung cấp prôtêin cho tế bào.

Câu 10: Các gen ở sinh vật nhân thực có thể được điều hòa biểu hiện như thế nào?

Hướng dẫn trả lời
Ở sinh vật nhân thực, sự điều hoà hoạt động gen diễn ra ở rất nhiều cấp độ khác nhau.

a. Điều hòa trước phiên mã (biến đổi chất nhiễm sắc):

- Lặp gen làm tăng số lượng bản sao của gen trong tế bào làm tăng số lượng sản phẩm của gen.

- Các gen ở các vùng chất nhiễm sắc kết đặc cao thường không được phiên mã.

- Axetyl hóa histon có xu hướng làm nới lỏng chất nhiễm sắc, do vậy làm tăng cường phiên mã.

- Methyl hóa bazơ nitơ của ADN thường làm giảm phiên mã.

b. Điều hòa phiên mã:

- Điều hòa ở bước khởi đầu phiên mã: Các yếu tố phiên mã liên kết vào các trình tự điều khiển trên ADN làm cho ADN bị bẻ cong, tạo điều kiện cho các yếu tố hoạt hóa tương tác được với các prôtêin tại promoter và khởi đầu phiên mã.

- Điều hòa phối hợp: Enhancer của các gen đặc trưng làm tăng cường phiên mã.

c. Điều hòa sau phiên mã (hoàn thiện ARN): cắt các intron và nối các exon.

d. Điều hòa dịch mã: Sự khởi đầu dịch mã có thể được điều khiển bởi hoạt động điều hòa của các yếu tố (prôtêin) khởi đầu dịch mã.

e. Điều hòa sau dịch mã (hoàn thiện prôtêin và phân giải prôtêin).

Câu 11: Ở sinh vật nhân thực, làm thế nào tế bào có thể mở nhiều gen khác nhau cùng một lúc?

Hướng dẫn trả lời
- Các gen này phân bố gần nhau trên cùng một vùng nhiễm sắc thể và được đóng mở đồng thời nhờ cơ chế co xoắn và giãn xoắn của nhiễm sắc thế.

- Một số gen có thế dùng chung một promoter.

- Các gen được phiên mã đồng thời có thể nằm rải rác trong hệ gen nhưng trình tự điều hòa của chúng có thể liên kết được với cùng một loại yếu tố phiên mã do vậy chúng có thể được phiên mã đồng thời. Ví dụ hoocmôn được tiết vào trong máu đi đến các tế bào khác nhau và liên kết với cùng loại thụ thể tạo nên phức hợp hoocmôn thụ thể tác động như yếu tố phiên mã mở các gen có các trình tự điều hòa giống nhau.

2. Bài tập
Bài 1: Một gen có 5 đoạn exon và 4 đoạn intron. Trong điều kiện không có đột biến và mỗi phân tử mARN trường thành đều có đủ 5 đoạn exon thì gen này sẽ tạo ra tối đa bao nhiêu loại phân tử mARN?

Hướng dẫn trả lời
Ở gen phân mảnh, quá trình phiên mã sẽ tạo ra được 1 loại mARN sơ khai, mARN sơ khai này có cả các đoạn exon xen kẽ các đoạn intron. Ngay sau khi phiên mã thì mARN sơ khai được gắn mũ 7mêtyl guanin vào đầu 
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, gắn đuôi pôliA vào đầu 
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, cắt bỏ các đoạn intron và nối các đoạn exon để tạo ra mARN trưởng thành, mARN trưởng thành đi ra tế bào chất và trực tiếp tham gia quá trình dịch mã.

Sự hoán vị của các đoạn exon sẽ tạo ra được nhiều loại mARN khác nhau. Tuy nhiên do sự gắn mũ 7mêtyl guanin vào đầu 
[image: image117.wmf]5
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và đuôi pôliA vào đầu 
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diễn ra trước lúc cắt bỏ intron và gắn các đoạn exon cho nên đoạn exon thứ nhất và đoạn exon cuối cùng luôn được giữ nguyên (đoạn exon thứ nhất mang mã mở đầu, đoạn exon cuối cùng mang mã kết thúc) và sự hoán đổi vị trí chỉ diễn ra ở các đoạn exon ở giữa mạch. → Nếu có 5 đoạn exon thì chỉ có 3 đoạn exon được hoán đổi vị trí → sẽ tạo ra 3! = 6 loại phân tử mARN trưởng thành.

* Tuy nhiên, không phải lúc nào phân tử mARN trưởng thành cũng có đủ các exon từ mARN sơ khai mà có nhiều trường họp số exon ít hơn. Do vậy để chặt chẽ thì bài toán phải cho biết phân tử mARN trưởng thành có bao nhiêu exon.

Bài 2: Vùng mã hóa của một gen cấu trúc có 3 đoạn exon và 2 đoạn intron, số nuclêôtit loại A và loại G trên mạch gốc của các đoạn exon và intron lần lượt là
	
	exon

1
	exon

2
	exon

3
	Tổng số nu của 3 exon
	intron
1
	intron
2
	Tổng số nu của 2 intron

	Số nu loại A
	235
	120
	111
	466
	435
	504
	939

	Số nu loại T
	200
	145
	100
	445
	415
	489
	904

	Số nu loại G
	211
	156
	98
	465
	400
	558
	958

	Số nu loại X
	200
	126
	105
	431
	300
	508
	808


a. Hãy xác định số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho gen nhân đôi 5 lần.

b. Hãy xác định số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho gen phiên mã 3 lần.

c. Hãy xác định số nuclêôtit mỗi loại có trong mỗi phân tử mARN trưởng thành.

Hướng dẫn trả lời
a. Khi gen nhân đôi, tất cả các trình tự nuclêôtit ở trên gen đều được tổng hợp.

- Số nuclêôtit mỗi loại của gen là:
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- Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho gen nhân đôi 5 lần là
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b. Khi gen phiên mã thì tất cả các đoạn intron và exon của mạch gốc của gen đều được dùng làm khuôn để phiên mã nên số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho gen phiên mã 3 lần là
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c. Sau khi phiên mã tạo ra phân tử mARN sơ khai thì các đoạn intron ở trên phân tử mARN bị cắt bỏ và các đoạn exon được nối lại với nhau tạo nên mARN trưởng thành. Do vậy số nuclêôtit mỗi loại của phân tử mARN trưởng thành là:
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Bài 3: Một phân tử ADN vi khuẩn có tổng số 
[image: image129.wmf]6
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 chu kì xoắn và ađênin chiếm 20% tổng số nuclêôtit. Phân tử ADN này nhân đôi liên tiếp 3 lần và mỗi đoạn Okazaki có độ dài trung bình 1000 nuclêôtit. Hãy xác định:
a. Số nuclêôtit mỗi loại của phân tử ADN.

b. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho quá trình nhân đôi.

c. Số liên kết hiđrô bị đứt trong quá trình tự nhân đôi.

d. Số phân tử ADN được cấu tạo hoàn toàn từ nguyên liệu môi trường.

e. Số đoạn ARN mồi được sử dụng.

Hướng dẫn trả lời
a. Số nuclêôtit mỗi loại của phân từ ADN.

- Số nuclêôtit của phân tử ADN 
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- Số nuclêôtit mỗi loại của phân tử ADN
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b. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho quá trình tự nhân đôi. Khi nhân đôi, nguyên liệu được lấy từ môi trường để cấu tạo nên các phân tử ADN con. Do vậy số nuclêôtit mà môi trường cung cấp bằng số nuclêôtit có trong các ADN con trừ số nuclêôtit có trong phân tử ADN ban đầu.
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c. Số liên kết hiđrô bị đứt trong quá trình tự nhân đôi.

Trong quá trình tự nhân đôi, mỗi phân tử ADN mẹ đều tháo xoắn và hai mạch đơn tách nhau ra nên tất cả các liên kết hiđrô đều bị đứt.

Tổng số liên kết hiđrô bị đứt bằng tổng số liên kết hiđrô có trong các ADN mẹ. Một phân tử ADN nhân đôi k lần thì có tổng số lượt ADN làm mẹ là 
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Vậy tổng số liên kết hiđro bị đứt là 
[image: image138.wmf](

)

(

)

(

)

(

)

k66366

2A3G.212.4.103.6.10.2126.10.7182.10

+-=+-==

 liên kết hiđro bị đứt.

d. Số phân tử ADN được cấu tạo hoàn toàn từ nguyên liệu môi trường. 

Khi gen nhân đôi k lần thì sẽ tạo ra 2k phân tử ADN, trong số các phân tử ADN con thì luôn có 2 phân tử ADN mang một mạch của ADN mẹ.  

 Do vậy số ADN có cấu tạo hoàn toàn mới là 
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 phân tử.

e. Số đoạn mồi được tổng hợp.

Mỗi đoạn Okazaki luôn cần có một đoạn mồi để khởi đầu quá trình tổng hợp. Ở trên một đơn vị tái bản gồm có 2 phễu tái bản, trên mỗi phễu luôn có một mạch liên tục (có một đoạn mồi) và một mạch gián đoạn (có số đoạn mồi bằng số đoạn Okazaki). Vì vậy trên cả 2 phễu tái bản thì số đoạn mồi bằng số đoạn Okazaki cộng 2. Nếu trên một phân tử ADN khi nhân đôi có a đơn vị tái bản thì số đoạn mồi = (số đoạn Okazaki + 2)a. Nếu nhân đôi k lần thì nhân với hệ số 
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Phân tử ADN của vi khuẩn có dạng vòng nên khi nhân đôi, trên phân tử ADN này chỉ có 1 đơn vị tái bản. số đoạn mồi cần dùng cho quá trình nhân đôi ở ADN này là:
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Bài 4: Trên mạch gốc của vùng mã hoá ở một gen của vi khuẩn có 300 ađênin, 600 timin, 400 guanin, 200 xitozin. Gen phiên mã 5 lần, hãy xác định: 
a. Số nuclêôtit mỗi loại của phân tử ARN.

b. Số liên kết hóa trị được hình thành giữa các nuclêôtit trong quá trinh phiên mã.

Hướng dẫn trả lời
a. Khi phiên mã, mạch gốc của gen được dùng để làm khuôn tống hợp ARN, do vậy số nuclêôtit mỗi loại của ARN bổ sung với số nuclêôtit của mạch gốc.

Vì gen của vi khuẩn nên có cấu trúc không phân mảnh, do đó không có sự cắt bỏ các nuclêôtit nên
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b. Khi phiên mã, các nuclêôtit tự do của môi trường nội bào liên kết với nhau bằng liên kết hóa trị để tạo nên phân tử ARN. Liên kết hóa trị được hình thành giữa nhóm OH của phân tử đường của nuclêôtit này với nhóm phôtphat của nuclêôtit kế tiếp.

Phân tử ARN này có tổng số 1500 nuclêôtit (= 600 + 300 + 400 + 200), nên có 1499 (=1500-1) liên kết hóa trị giữa các nuclêôtit.

Vậy khi gen phiên mã 1 lần thì số liên kết cộng hóa trị được hình thành là 1499. Gen phiên mã 5 lần thì số liên kết cộng hóa trị được hình thành là 5.1499 = 7495.

Bài 5: Ở một phân tử mARN, tính từ mã mở đầu đến mã kết thúc có tổng số 900 đơn phân, trong đó có 200A, 300G, 150U, 250X. Phân tử mARN này tiến hành dịch mã có 10 ribôxôm trượt qua 1 lần. Hãy xác định:

a. Số lượng axit amin (aa) mà môi trường cung cáp cho quá trình dịch mã.

b. Số phân tử nước (H2O) được giải phóng trong quá trình dịch mã.

c. Số liên kết hiđrô được hình thành giữa bộ ba đối mã với bộ ba mã sao trên mARN(biết rằng trên mARN này, bộ ba kết thúc là UGA).

Hướng dẫn trả lời
a. Số aa mà môi trường cung cấp:

- Phân tử mARN này có số bộ ba mã hóa: 
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Khi dịch mã, mỗi bộ ba trên mARN quy định tổng hợp 1 aa (trừ bộ ba kết thúc), do đó để tổng hợp 1 chuỗi polipeptit cần cung cấp số aa = số bộ ba - 1 = 300-1 =299.

- Cứ mỗi ribôxôm trượt qua 1 lần trên mARN thì sẽ tổng hợp được 1 chuỗi polipeptit cho nên số aa mà môi trường phải cung cấp cho quá trình dịch mã nói trên là 10.(300-1) = 2990 aa.

b. Trong quá trình dịch mã, các aa liên kết với nhau để hình thành chuỗi polipeptit. Liên kết peptit được hình thành giữa nhóm COOH của aa này với nhóm –NH2 của aa kế tiếp. Cứ mỗi liên kết được hình thành giải phóng một phân tử nước (H2O). Một chuỗi polipeptit có 299 aa thì sẽ có (299 - 1) liên kết peptit.

Số phân tử nước (H2O) được giải phóng khi có 10 ribôxôm trượt qua một lần trên một phân tử mARN có 300 bộ ba là 10.(300-1-1) = 2980.

c. Trong quá trình dịch mã, khi tổng hợp 1 chuỗi polipeptit thì mỗi bộ ba mã sao trên mARN sẽ khớp bổ sung với một bộ ba đối mã trên tARN theo nguyên tắc bổ sung (ngoại trừ mã kết thúc không có bộ ba đối mã). Do vậy số liên kết hiđrô được hình thành khi dịch mã 1 lần là
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Có 10 ribôxôm trượt qua 1 lần trên mARN cho nên sẽ dịch mã 10 lần, tổng hợp được 10 chuỗi polipeptit. Số liên kết hiđrô được hình thành là 10.2343 = 23430.

Bài 6: Hãy xác định bộ ba đối mã khớp với các bộ ba mã sao sau đây.

a. 
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b. 
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c. 
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d. 
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Hướng dẫn trả lời
Để xác định được bộ ba đối mã, đầu tiên phải viết các bộ ba mã sao theo đúng trật tự từ 
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đến 
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. Sau đó chú ý đến bộ ba kết thúc (vì bộ ba kết thúc không có bộ ba đối mã tương ứng) và viết các bộ ba đối mã tương ứng với các bộ ba mã sao theo nguyên tắc bổ sung và ngược chiều.
Vậy bộ ba đối mã tương ứng với các bộ ba mã sao nói trên là

a. 
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b. 
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c. 
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d. 
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Bài 7: Một phân tử ADN mạch kép nhân đôi một số lần liên tiếp đã tạo ra được 62 mạch pôlinuclêôtit mới. Hãy xác định:

a. Số lần nhân đôi?

b. Trong tổng số các ADN con, có bao nhiêu phân tử hoàn toàn mới?
Hướng dẫn trả lời
a. Khi gen nhân đôi k lần thì sẽ tạo ra 2.2k mạch polinuclêôtit, trong đó có 
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→ gen nhân đôi 5 lần.
b. Khi gen nhân đôi k lần thì sẽ tạo ra 
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 phân tử ADN, trong số các phân tử ADN con thì luôn có 2 phân tử ADN mang một mạch của ADN mẹ. 

Do vậy, số ADN có cấu tạo hoàn toàn mới là 
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 phân tử.
Bài 8: Một phân tử ADN của vi khuẩn có tổng sổ 
[image: image168.wmf]5
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 chu kì xoắn và guanin chiếm 35% tổng số nuclêôtit. Phân tử ADN này nhân đôi liên tiếp 2 lần. Hãy xác định:
a. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho quá trình nhân đôi?
b. Số đoạn mồi được tổng hợp. Cho rằng mỗi đoạn Okazaki có độ dài trung bình 1500 nuclêôtit.
Hướng dẫn trả lời
a. - Tổng số nuclêôtit của phân tử ADN là: 
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- Vì gen có cấu trúc mạch kép và liên kết bổ sung nên A = T, G = X
→ A + G = 50% → A = 50% - G = 50% - 35% = 15%.

- Số nuclêôtit mỗi loại của ADN là: 
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→ Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho quá trình nhân đôi là:
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b. Số đoạn mồi cần dùng = (số đoạn Okazaki + 2. số đơn vị tái bản).
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Bài 9: Ở một phân tử mARN, tính từ mã mở đầu đến mã kết thúc có tổng sổ 1500 đơn phân và tỉ lệ A:U:G:X = 1:3:2:4. Khi dịch mã, trên phân tử mARN này có 8 ribôxôm trượt qua 1 lần. Hãy xác định:

a. Số nuclêôtit mỗi loại của đoạn phân tử mARN (tính từ mã mở đầu đến mã kết thúc).

b. Số aa mà môi trường cung cấp cho quá trình dịch mã.

c. Số liên kết hiđrô được hình thành giữa bộ ba đối mã với bộ ba mã sao trong quá trình dịch mã. Biết rằng bộ ba kết thúc ở trên mARN là 
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 Hướng dẫn trả lời
a. Số nuclêôtit mỗi loại của mARN
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b. Số aa mà môi trường cung cấp cho quá trình dịch mã là 
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c. Số liên kết hiđrô được hình thành giữa bộ ba đối mã với bộ ba mã sao trong quá trình dịch mã.
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 liên kết.

Bài 10: Đoạn mạch gốc của gen làm khuôn tổng hợp mARN có tổng số 1200 bazơ nitơ. Gen phiên mã một số lần đã cần môi trường cung cấp 600A, 1200G, 1400U, 1600 X. Hãy xác định:
a. Số lần phiên mã và số nuclêôtit mỗi loại ở đoạn mạch gốc của gen.
b. Số nuclêôtit mỗi loại của mARN.
c. Số liên kết cộng hoá trị được hình thành giữa các nuclêôtit trong quá trình phiên mã.

Hướng dẫn trả lời
a. Tống số nuclêôtit môi trường cung cấp là 4800 → Số lần gen phiên mã là 
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b. Số nuclêôtit mỗi loại của mARN
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c. Số liên kết cộng hoá trị được hình thành giữa các nuclêôtit trong quá trình phiên mã là
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 liên kết.

III. CƠ CHẾ BIẾN DỊ Ở CẤP PHÂN TỬ

A. KIẾN THỨC TRỌNG TÂM VÀ CHUYÊN SÂU

1. Khái niệm
- Đột biến gen là những biến đổi trong cấu của gen liên quan đến 1 hoặc một số cặp nuclêôtit.

- Đột biến điểm là dạng đột biến gen chỉ liên quan đến 1 cặp nuclêôtit, gồm 3 dạng là mất cặp nuclêôtit, thêm cặp nuclêôtit, thay thể một cặp nuclêôtit này bằng một cặp nuclêôtit khác.

- Thể đột biến là cơ thể mang đột biến đã được biểu hiện thành kiểu hình.

2. Nguyên nhân và cơ chế phát sinh đột biến gen
a. Nguyên nhân: Do các tác nhân vật lí (tia tử ngoại, tia phóng xạ, sốc nhiệt), hoá học (các loại hóa chất), sinh học (một số virut) hoặc do rối loạn sinh lí, sinh hoá trong tế bào.

b. Cơ chế phát sinh:

- Các đột biến có thế phát sinh do sai sót trong nhân đôi ADN, chẳng hạn các đột biến phát sinh do tác động của các bazơ nitơ dạng hiếm.

- Nhiều đột biến gen phát sinh do tác động của các tác nhân đột biến:

+ Tác động của tác nhân vật lí: Tia UV có thể tạo cầu TT trên một mạch đơn, gây ra đột biến mất cặp nuclêôtit.

+ Tác động của tác nhân hóa học: Ví dụ: 5 - brôm uraxin tác động gây đột biến thay thế cặp A-T thành cặp G-X, chất acridin có thể làm mất hoặc thêm một cặp nuclêôtit trên ADN, dẫn đến dịch khung đọc mã di truyền.

+ Tác động của các tác nhân sinh học: Sự xen vào hoặc rút ra của các yếu tố di truyền vận động cũng có thể gây đột biến; một số loài vi rút khi cài hệ gen của chúng vào NST cũng có thể gây đột biến.

- Đột biến gen thường xảy ra trên một mạch dưới dạng tiền đột biến. Dưới tác dụng của enzym sửa sai, nó có thể trở về dạng ban đầu hoặc tạo thành đột biến qua các lần nhân đôi tiếp theo.

- Đột biến gen không chỉ phụ thuộc vào lọại tác nhân, cường độ, liều lượng tác nhân, thời điểm tác động mà còn phụ thuộc vào đặc điểm câu trúc của gen.

3. Hậu quả và vai trò của đột biến gen
a. Hậu quả của đột biến gen:
- Đột biến gen làm biến đổi trong dãy nuclêôtit của gen cấu trúc → Biến đổi trong dãy nuclêôtit của mARN → biến đổi trong dãy axit amin của chuỗi polipeptit tương ứng → có thể làm thay đổi cấu trúc prôtêin → Có thể làm thay đổi đột ngột về 1 hay 1 số tính trạng.

+ Các đột biến thay thế không làm thay đổi khung đọc nên được gọi là đột biến nguyên khung.

+ Các đột biến mất hoặc thêm cặp nuclêôtit làm thay đổi khung đọc, gọi là đột biến dịch khung. Đột biến dịch khung làm thay đổi các axit amin trong chuỗi polipeptit kể từ vị trí đột biến do dó thường gây hậu quả nghiêm trọng hơn đột biến nguyên khung.

Dựa vào sự thay đổi của axit amin trong chuỗi polipeptit đột biến, người ta chia ra các dạng đột biến điểm như sau:

+ Đột biến câm: Những đột biến không làm thay đổi trật tự axit amin trong chuỗi polipeptit.

+ Đột biến sai nghĩa (nhầm nghĩa): Làm thay đổi 1 axit amin trong chuỗi polipeptit.

+ Đột biến vô nghĩa: Làm xuất hiện bộ ba kết thúc sớm, dẫn đến chuỗi polipeptit không được tổng hợp.
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- Đột biến gen có thể có lợi, có hại hoặc trung tính đối với thể đột biến. Mức độ có lợi, có hại của đột biến phụ thuộc vào tổ hợp gen, điều kiện môi trường. Nói chung, hầu hết đột biến gen là có hại vì nó làm phá vỡ mối quan hệ hài hòa giữa các gen trong một tổ hợp gen cũng như mối quan hệ hài hòa giữa gen với môi trường vốn đã được chọn lọc tự nhiên chọn lọc qua hàng ngàn năm.
b. Ý nghĩa của đột biến gen:

- Trong nghiên cứu di truyền, người ta thường sử dụng phương pháp gây đột biến nhân tạo để:

+ Nghiên cứu chức năng của gen.

+ Tạo ra các dòng đột biến để nghiên cứu quy luật di truyền chi phối tính trạng.

- Trong tiến hóa và chọn giống: Đột biến gen cung cấp nguyên liệu sơ cấp chủ yếu cho tiến hoá và chọn giống.

4. Cơ chế biểu hiện:
Đột biến gen khi đã phát sinh sẽ được nhân lên qua cơ chế nhân đôi của ADN. Đột biến có thể phát sinh trong giảm phân (đột biến giao tử), phát sinh trong những lần nguyên phân đầu tiên của hợp tử (đột biến tiền phôi), phát sinh trong quá trình nguyên phân của tế bào sinh dưỡng (đột biến xôma).

B. CÂU HỎI VÀ BÀI TẬP

1. Câu hỏi
Câu 1: Đột biến trung tính là gì? Cơ chế phát sinh đột biến trung tính?

Hướng dẫn trả lời
- Đột biến trung tính là những đột biến không ảnh hưởng đến sức sống và khả năng sinh sản của thể đột biến.
- Cơ chế phát sinh đột biến trung tính:

+ Đột biến làm thay đổi trình tự nuclêôtit của gen nhưng không làm thay đổi trật tự axit amin trong chuỗi polipeptit: sự thay thế một nuclêôtit trong gen làm thay đổi bộ ba mã hóa nhưng bộ ba mới cùng mã hóa một loại axit amin giống như bộ ba ban đầu → không làm thay đổi trật tự axit amin trong chuỗi polipeptit.
+ Đột biến làm thay đổi axit amin trong chuỗi polipeptit nhưng không làm thay đổi hoạt tính chức năng của prôtêin: Đột biến làm thay thế một axit amin trong chuỗi polipeptit bằng một axit amin khác, nhưng axit amin này có tính chất hoàn toàn giống với axit amin ban đầu (thay thế một axit amin tích điện dương bằng một axit amin khác cũng tích điện dương) hoặc axit amin bị thay thế nằm ngoài trung tâm hoạt động của prôtêin → không làm thay đổi chức năng prôtêin.
+ Đột biến làm thay đổi chức năng của prôtêin nhưng không ảnh hưởng đến sức sống và khả năng sinh sản của thể đột biến.

Câu 2: Tại sao đột biến gen lại là nguồn nguyên liệu sơ cấp chủ yếu của tiến hóa?

Hướng dẫn trả lời
Vì:

- Mặc dù tần số đột biến gen rất thấp nhưng do cơ thể có rất nhiều gen nên số cá thể mang gen đột biến là đáng kể.

- Đột biến gen thường ít ảnh hưởng đến sức sống và khả năng sinh sản của thể đột biến hơn so với đột biến NST, do đó gen đột biến thường được di truyền cho các thế hệ sau, qua giao phối, tạo ra nhiều biến dị tổ hợp là nguồn nguyên liệu thứ cấp phong phú cho tiến hóa.

Câu 3: Tại sao một số gen đột biến gây hại cho thể đột biến nhưng chúng vẫn được di truyền qua các thế hệ?

Hướng dẫn trả lời
Vì: 

- Mặc dù đa số là có hại nhưng gen đột biến thường là gen lặn, chỉ biểu hiện kiểu hình khi ở trạng thái đồng hợp, do đó nó không bị loại bỏ hoàn toàn ra khỏi quần thể.
- Một số gen đột biến gây hại nhưng lại biểu hiện muộn (sau tuổi sinh sản) nên vẫn được truyền lại cho thế hệ sau.

- Một số gen gây hại nhưng liên kết chặt với các gen có lợi, chọn lọc tự nhiên duy trì các gen có lợi đồng thời duy trì các gen gây hại.

- Một số gen gây hại nhưng có tác động đa hiệu, ảnh hường đến nhiều tính trạng, trong đó có những tính trạng thì gây hại nhưng có những tính trạng lại có lợi.

Câu 4: A, B, C, D là các chất chuyển hoá trung gian (không theo đúng thứ tự) trong một con đường hoá sinh của tế bào. Người ta tìm thấy 4 thể đột biến khác nhau kí hiệu từ 
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. Khi nuôi cấy 4 thể đột biến này lần lượt trong các môi trường được bổ sung chất A, B, C và D, người ta thu được kết quả như sau: 
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 chỉ sinh trưởng trong các môi trường có A hoặc D; 
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 chỉ sinh trưởng trong các môi trường chứa A hoặc B hoặc D; 
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 chỉ sinh trưởng trong môi trường có D; 
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 chỉ sinh trưởng trong môi trường có A hoặc B hoặc C hoặc D. Hãy vẽ sơ đồ các bước chuyển hoá của con đường hoá sinh trên và chỉ ra những bước chuyển hoá bị ức chế tương ứng ở các thể đột biến (
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Hướng dẫn trả lời
Sơ đồ chuyển hoá theo trình tự: C → B → A → D
- 
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 bị đột biến làm mất chức năng của gen mã hoá enzym chuyển hoá B thành A.
- 
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 bị đột biến làm mất chức năng của gen mã hoá enzym chuyển hoá C thành B.
- 
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 bị đột biến làm mất chức năng của gen mã hoá enzym chuyển hoá A thành D.
- 
[image: image200.wmf]4

D

 bị đột biến làm mất chức năng của gen mã hoá enzym chuyển hoá hình thành chất C.
Ta có thể suy ra được trình tự các bước chuyển hoá dựa trên nguyên lý là nếu thể dột biến nào cần phải bổ sung tất cả các chất thì thể đột biến đó bị hỏng gen qui định enzym chuyển hoá tiền chất đầu tiên của con đường chuyển hoá.
Thể đột biến nào chỉ cần bổ sung một chất thì chất đó là sản phẩm cuối cùng của con đường chuyển hoá.
Câu 5: Trong trường hợp nào đột biến gen không được truyền lại cho đời sau?
Hướng dẫn trả lời
Đột biến gen là một loại biến dị di truyền nhưng không phải tất cả các đột biến gen đều được di truyền cho thế hệ sau. Đột biến gen chỉ được truyền lại cho đời sau thông qua quá trình sinh sản của cơ thể. Đột biến gen không được truyền lại cho đời sau trong các trường hợp:
- Đối với những loài sinh sản hữu tính, đột biến xảy ra ở tế bào sinh dưỡng thì không được truyền lại cho đời sau vì đột biến đó không đi vào giao tử.
- Đột biến đi vào giao tử nhưng giao tử đó không được thụ tinh. Giao tử không được thụ tinh do có sức sống kém hoặc bị đào thải bởi yếu tố ngẫu nhiên.
- Đột biến gây chết hoặc làm cho cơ thể bị mất khả năng sinh sản thì cũng không được truyền lại cho đời sau.
- Đột biến xảy ra ở tế bào chất của cơ thể đực thì không được truyền lại cho đời sau vì tế bào chất của đực không đi vào hợp tử.
Bài 6: Gen A quy định enzym A chuyển hoá sắc tố trắng thành sắc tổ đỏ làm cho hoa màu đỏ. Gen A bị đột biến thành gen 
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 không tổng hợp đựợc enzym nên không chuyển hoá được sắc tố trắng thành đỏ làm cho hoa có màu trắng.
a. Đây là đột biến trội hay đột biến lặn?
b. Những nguyên nhân nào đã dẫn tới gen 
[image: image203.wmf]A
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 không tổng hợp được enzym.

Hướng dẫn trả lời
a.
- Gen 
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 không tổng hợp được enzym nên gen không tạo ra được sản phẩm nên đây là đột biến lặn. Vì vậy, ở kiểu gen 
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 có hoa màu trắng; ở kiểu gen AA' có hoa màu đỏ hoặc màu hồng.
- Nếu ở kiểu gen 
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 có hoa màu trắng thì gen A trội hoàn toàn so với 
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. Nếu kiểu gen 
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 có hoa màu hồng thì gen A trội không hoàn toàn so với 
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b. Gen 
[image: image210.wmf]A

¢

 không tổng hợp được enzym có thể do 1 trong 2 nguyên nhân sau:
- Gen 
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 không có khả năng phiên mã: Nếu đột biến xảy ra ở vùng điều hoà của gen làm cho vùng điều hoà bị biến đổi và không còn phù hợp với enzym ARN polimeraza thì gen đó sẽ mất khả năng phiên mã.
- Phân tử mARN do gen phiên mã ra không có khả năng dịch mã: Nếu đột biến làm cho mã mở đầu ở trên mARN bị thay đổi thành một bộ ba mới thì phân tử mARN không được dịch mã, không tổng hợp được chuỗi polipeptit.
Câu 7: Tần số đột biến gen phụ thuộc những yếu tố nào?
Hướng dẫn trả lời
- Tần số đột biến gen phụ thuộc vào tác nhân gây đột biến.
+ Phụ thuộc vào loại tác nhân. Ví dụ trong nhóm tác nhân vật lí thì tia tử ngoại có khả năng gây đột biến kém hơn so với tia phóng xạ.
+ Phụ thuộc vào cường độ của tác nhân. Ví dụ trong nhóm tia tử ngoại thì tia có bước sóng 
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 có khả năng gây đột biến gen với tần số cao nhất.
+ Phụ thuộc vào thời gian sử dụng tác nhân. Ví dụ khi ngâm hạt giống trong dung dịch hoá chất với thời gian khác nhau thì khả năng gây đột biến khác nhau. Thời gian tác động càng dài thì thường có cường độ đột biến càng cao.
- Tần số đột biến gen phụ thuộc vào đặc điểm cấu trúc của gen. Đột biến gen phát sinh ngẫu nhiên trong phân tử ADN nên nếu gen nào có kích thước càng dài thì càng dễ bị đột biến. Vì vậy gen nào càng dài thì tần số đột biến càng cao.
Câu 8: Giả sử, ở vùng mã hóa của một gen cấu trúc ở tế bào nhân thực bị đột biến do tác dụng của hóa chất 5-BU. Điều này gây hậu quả gì đối với phân tử prôtêin được tổng hợp từ gen đột biến?
Hướng dẫn trả lời
- 5-BU gây đột biến thay thế 1 cặp nuclêôtit.
- Prôtêin được tổng hợp từ gen đột biến khác với Prôtêin được tổng hợp từ gen bình thường 1 axit amin nếu đột biến làm thay đổi bộ ba mã hoá này thành 1 bộ ba mã hoá cho 1 axit amin khác.
- Cấu trúc prôtêin không thay đổi nếu đột biến làm biến đổi bộ ba mã hoá nhưng vẫn mã hoá cho 1 axit amin (Tính thoái hóa của mã di truyền)
- Nếu đột biến làm xuất hiện mã kết thúc thì prôtêin sẽ ngắn lại.
- Nếu đột biến làm thay đổi vị trí cắt intron thì sẽ thay đổi chiều dài chuỗi polipeptit.
- Nếu đột biến làm hỏng trình tự tín hiệu poli A làm cho đuôi poli A không được gắn vào đầu 
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 của mARN thì mARN sẽ bị phân giải, prôtêin sẽ không được tổng hợp.
Câu 9: Hãy đưa ra 2 lí do giải thích tại sao hai gen khác nhau của cùng một loài sinh vật nhân chuẩn lại có tần số đột biến gen khác nhau.
Hướng dẫn trả lời
- Gen qui định chuỗi polipeptit dài hơn sẽ có tần số đột biến gen lớn hơn, vì càng có nhiều bộ ba mã hoá thì xác suất xảy ra đột biến càng lớn.
- Tuỳ theo trình tự nuclêôtit cụ thể của gen mà có gen dễ xảy ra đột biến (hay có những vùng dễ xảy ra đột biến, tức điểm nóng), có gen khó xảy ra đột biến.
Câu 10: Trong hệ gen của người, bên cạnh các gen cấu trúc bình thường ví dụ như gen qui định chuỗi a trong hemoglobin, còn có các gen được gọi là gen giả. Gen giả về cơ bản có trình tự nuclêôtit giống với gen bình thường nhưng lại không bao giờ được phiên mã. Hãy cho biết những đột biến nào có thể làm cho gen bình thường trở thành gen giả?
Hướng dẫn trả lời
Đầu tiên trao đổi chéo không cân dẫn đến hiện tượng lặp gen, sau đó đột biến xảy ra làm mất hoặc hỏng đoạn promoter khiến cho ARN polimeraza không thể phiên mã gen này được mặc dù trình tự mã hoá của gen vẫn bình thường. Cũng có thể trong quá trình trao đổi chéo không cân, gen được lặp lại bị mất đoạn promoter nên thành gen giả.
Câu 11: Có ba loại đột biến xảy ra ở cùng một gen, kí hiệu các thể đột biến này lân lượt là Ml, M2 và M3. Để xác định các đột biến trên thuộc loại nào, người ta dùng các phương pháp Northern (phân tích ARN) và Western (phân tích prôtêin). Kết quả phân tích mARN và prôtêin của các thể đột biến (Ml, M2 và M3) và kiểu dại (kí hiệu ĐC) bằng hai phương pháp nêu trên thu được như hình dưới đây:
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Hãy cho biết các thể đột biến Ml, M2 và M3 thuộc loại nào?
Hướng dẫn trả lời
- Phân tích ARN thấy kích thước ARN của M1 và M2 không thay đổi so với kiểu dại, chứng tỏ đây là đột biến thay thế. Kích thước ARN của M3 tăng lên chứng tỏ đây là đột biến thêm nuclêôtit.
- Phân tích prôtêin cho thấy kích thước prôtêin của M1 nhỏ hơn kiểu dại, chứng tỏ đây là đột biến làm xuất hiện bộ ba kết thúc sớm (đột biến vô nghĩa).
Kích thước prôtêin của M2 không thay đổi so với kiểu dại, chứng tỏ đây là đột biến thay thế axit amin (đột biến sai nghĩa).
Câu 12: Tại sao đột biến gen chủ yếu được phát sinh trong quá trình nhân đôi ADN?
Hướng dẫn trả lời
Đột biến gen chủ yếu được phát sinh trong quá trình nhân đôi ADN là vì:
- Khi phân tử ADN không nhân đôi thì hai mạch của ADN xoắn kép và liên kết vởi prôtêin để cấu trúc nên NST nên ít bị tác động của tác nhân đột biến. Khi ADN xoắn kép thì có cấu trúc bền vững nên tác nhân đột biến khó có thể làm thay đổi cấu trúc của ADN.
- Trong quá trình nhân đôi ADN, tác nhân đột biến có thể làm biến đổi cấu trúc của bazơ nitơ dẫn tới làm cho nuclêôtit môi trường lắp ráp không theo nguyên tắc bổ sung với nuclêôtit trên mạch khuôn gây ra đột biến gen.

- Trong quá trình nhân đôi, do sự sai sót ngẫu nhiên của enzym ADN polimeraza làm cho một số nuclêôtit được lắp ráp không theo nguyên tắc bổ sung dẫn tới gây đột biến gen.

Tuy nhiên, khi ADN không nhân đôi vẫn có thể phát sinh đột biến gen bởi virut, yếu tố di truyền vận động nhưng với xác suất rất thấp.
2. Bài tập
Bài 1: Gen D có chiều dài 2805 Å và có tổng số 2074 liên kết hiđrô. Gen bị đột biến điểm làm giảm 3 liên kết hiđrô thành alen d.
a. Số nuclêôtit mỗi loại của gen D.

b. Số nuclêôtit mỗi loại của gen d.

c. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 3 lần.
Hướng dẫn giải
a. Gen là đoạn phân tử ADN cho nên mỗi chu kì xoắn dài 34Å và có 10 cặp nuclêôtit, do vậy khi gen có chiều dài là L thì:
- Tổng số nuclêôtit của gen là 
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- Gen có 2074 liên kết hiđrô → 
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b. Gen D bị đột biến điểm làm giảm 3 liên kết hiđrô tức là đột biến mất 1 cặp G-X 

→ Số nuclêôtit mỗi loại của gen d là: 
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c.

- Số nuclêôtit mỗi loại của gen Dd là: 
[image: image222.wmf]AT802

==

 

[image: image223.wmf]GX847

==


- Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 3 lần là:
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Bài 2: Gen B có tổng số 1824 liên kết hiđrô và trên mạch 1 của gen có T = A; X = 2T; G= 3A. Gen bị đột biến điểm làm giảm 2 liên kết hiđrô thành alen b. Hãy xác định:

a. Số nuclêôtit mỗi loại của gen B.

b. Sổ nuclêôtit mỗi loại của gen b.

c. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Bb nhân đôi 2 lần.

Hướng dẫn giải
a. - Trên mạch 1 của gen có 
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- Gen có 1824 liên kết hiđrô: 2A + 3G = 1824

→  
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- Số nuclêôtit mỗi loại cả gen B là

A = T = 96 + 96 = 192

G = X = 288 + 192 = 480

- Gen B bị đột biến điểm làm giảm 2 liên kết hiđrô tức là đột biến mất 1 cặp A-T

→ Số nuclêôtit mỗi loại của gen b là:

A = T = 91

G = X = 480

c. - Số nuclêôtit mỗi loại của gen Bb là:

A = T = 383

G = X = 960

- Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Bb nhân đôi 3 lần là:
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Bài 3: Giả sử có một đột biến lặn ở một gen nằm trên NST thường quy định. Giả sử ở một phép lai, trong số các loại giao tử đực thì giao tử mang gen đột biến lặn chiếm tỉ lệ 5%; trong số các giao tử cái thì giao tử mang gen đột biến lặn chiếm tỉ lệ 10%.
a. Theo lí thuyết, hợp tử đột biến chiếm tỉ lệ bao nhiêu?

b. Trong các hợp tử đột biến, có bao nhiêu % thể đột biến?

Hướng dẫn giải
a. Theo lí thuyết, hợp tử đột biến chiếm tỉ lệ

- Trong số các loại giao tử đực thì giao tử mang gen đột biến lặn chiếm tỉ lệ 5%
→ Giao tử đực không mang gen đột biến chiếm tỉ lệ 95%.
- Trong số các giao tử cái thì giao tử mang gen đột biến lặn chiếm tỉ lệ 10%
→ Giao tử cái không mang gen đột biến chiếm tỉ lệ 90%.

- Hợp tử bình thường sẽ bằng giao tử đực không mang gen đột biến kết hợp với giao tử cái mang gen đột biến = 95% 
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 90% = 85,5%
→ Hợp tử đột biến chiếm tỉ lệ 14,5%.
b. Trong các hợp tử đột biến, % thể đột biến là
- Thể đột biến là cơ thể mang gen đột biến và đột biến đó được biểu hiện thành kiểu hình. Vỉ vậy đối với đột biến lặn thì chỉ có cá thể mang kiểu gen đồng hợp gen lặn mới được gọi là thể đột biến.
- Cá thể mang kiểu gen đồng hợp lặn chiếm tỉ lệ 
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- Trong các hợp tử đột biến, thể đột biến chiếm tỉ lệ 
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Bài 4: Trên phân tử ADN có bazơ nitơ guanin trở thành dạng hiếm thì qua quá trình tự nhân đôi sẽ gây đột biến thay thế cặp G-X thành cặp A-T. Trên một gen có 1 bazơ nitơ guanin dạng hiếm (G*), gen này tiến hành tự nhân đôi liên tiếp 2 lần.
a. Hãy viết sơ đồ mô tả cơ chế gây đột biến làm thay thế cặp G-X bằng cặp A-T của bazơ nitơ dạng hiếm.
b. Trong các gen được tạo ra có bao nhiêu gen bị đột biến thay thế cặp G-X thành A-T?
Hướng dẫn giải
a. Sơ đồ mô tả cơ chế gây đột biến thay thế G-X bằng A-T bởi bazơ nitơ guanin dạng hiếm (G*). 
G* - X → G* - T → A - T.

Khi xuất hiện bazơ nitơ dạng hiếm thì sẽ gây đột biến thay thế dạng đồng hoán (các bazơ bị thay thế có kích thước tương đương với bazơ ban đầu). Ví dụ thay thế cặp A-T bằng cặp G-X; hoặc thay thế cặp T-A bằng cặp X-G; hoặc thay thế cặp G-X bằng cặp A-T. Khi có một bazơ nitơ trở thành dạng hiếm thì phải sau ít nhất 2 lần nhân đôi mới hình thành được một gen đột biến.
b. Gen tự nhân đôi 2 lần thì sẽ tạo ra được 
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 gen, trong số 4 gen này có 
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 số gen không bị đột biến; 
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 số gen còn lại có một gen ở dạng tiền đột biến G* - T (vì quá trình nhân đôi của ADN diễn ra theo nguyên tắc bán bảo tồn, trong các phân tử ADN con luôn có một phân tử ADN có mang bazơ nitơ dạng hiếm của ADN ban đầu). Vậy số gen bị đột biến là 
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Nếu gen nhân đôi k lần thì số gen bị đột biến là: 
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	Đột biến gen được phát sinh do quá trình tự nhân đôi của ADN không theo nguyên tắc bổ sung. Nếu có một bazơ nitơ trở thành dạng hiếm thì sau k lần nhân đôi, số gen đột biến đưọc sinh ra là 
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Bài 5: Gen A bị đột biến mất 3 cặp nuclêôtit ở các bộ ba thứ 5, thứ 7, thứ 10 trở thành gen a. Chuỗi polipeptit do gen a quy định tổng hợp có thể sẽ có những sai khác gì so với chuỗi polipeptit ban đầu?
Hướng dẫn giải
Mất 3 cặp nuclêôtit ở các bộ ba từ số 5 đến số 10 (có 6 bộ ba) thì trong số 6 bộ ba này sẽ được cấu trúc lại thành 5 bộ ba mới. Vì vậy những thay đổi có thể xảy ra là:
- Trong số 5 bộ ba mới này có một bộ ba kết thúc thì sẽ làm kết thúc sớm quá trình dịch mã, do đó chuỗi polipeptit do gen a quy định tổng hợp rất ngắn so với chuỗi polipeptit ban đầu.
- Trong số 5 bộ ba mới này không xuất hiện bộ ba kết thúc thì quá trình dịch mã vẫn diễn ra bình thường, nhưng sẽ có một số bộ ba giống với bộ ba ban đầu hoặc khác với ban đầu nhưng do mã di truyền có tính thoái hoá cho nên đột biến này chỉ làm mất 1 aa và có không quá 5 aa bị thay đổi.
	Mất 3 cặp nuclêôtit, các cặp nuclêôtit bị mất nằm ở đoạn có độ dài x bộ ba thì sau đột biến, trong đoạn từ x bộ ba ban đầu này sẽ sắp xếp lại thành (x-1) bộ ba mới, trong số các bộ ba mới có thể có bộ ba kết thúc.


Bài 6: Gen D có chiều dài 2805Å và có tổng số 2074 liên kết hiđrô. Gen bị đột biến điểm làm giảm 3 liên kết hiđrô thành alen d.
a. Số nuclêôtit mỗi loại của gen D.
b. Số nuclêôtit mỗi loại của gen d.

c. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 3 lần.

Hướng dẫn giải
a. Gen là đoạn phân tử ADN cho nên mỗi chu kì xoắn dài 34Å và có 10 cặp nuclêôtit, do vậy khi gen có chiều dài là L thì:
- Tổng số nucleotit của gen là 
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→ 2A = 2G = 1650

- Gen có 2074 liên kết hiđro → 2A + 3G = 2074

→ 
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b. Gen D bị đột biến điểm làm giảm 3 liên kết hiđrô tức là đột biến mất 1 cặp G-X → Số nuclêôtit mỗi loại của gen d là:
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c. 

- Số nuclêôtit mỗi loại của gen Dd là:

A = T = 802 

G = X = 847

- Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 3 lần là:
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Bài 7: Gen B có tổng số 1824 liên kết hiđrô và trên mạch 1 của gen có T = A; X = 2T; G= 3A. Gen bị đột biến điểm làm giảm 2 liên kết hiđrô thành alen b. Hãy xác định:
a. Số nuclêôtit mỗi loại của gen B.

b. Số nuclêôtit mỗi loại của gen b.

c. Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 2 lần.

Hướng dẫn trả lời
a. - Trên mạch 1 của gen có 
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- Gen có 1824 liên kết hiđro: 2A + 3G = 1824

→ 
[image: image251.wmf](

)

(

)

1111

2AT3GX1824

+++=


→ 
[image: image252.wmf](

)

(

)

11111

2AA33A2A1824A96

+++=®=


→ 
[image: image253.wmf]111

T96,G288,X192

===

.

- Số nuclêôtit mỗi loại cả gen B là

A = T = 96 + 96 = 192

G = X = 288 + 192 = 480

- Gen B bị đột biến điểm làm giảm 2 liên kết hiđrô tức là đột biến mất 1 cặp A-T → Số nuclêôtit mỗi loại của gen b là:

A = T = 191

G = X = 480

c. - Số nuclêôtit mỗi loại của gen Bb là:

A = T = 383

G = X = 960

- Số nuclêôtit mỗi loại mà môi trường cung cấp cho cặp gen Dd nhân đôi 3 lần là:
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Bài 8: Dựa theo mô hình cấu trúc của operon, hãy cho biết:
a. Operon có những thành phần nào? Thành phần nào không có tính đặc trưng cho operon?

b. Đột biến ở vùng nào sẽ làm cho gen mất khả năng tổng hợp prôtêin?

c. Đột biến ở vùng nào sẽ làm cho gen phiên mã liên tục mà không chịu sự kiểm soát của tế bào?

Hướng dẫn giải
a. Vùng khởi động không có tính đặc trưng cho gen.
Vùng vận hành và các gen cấu trúc có tính đặc trưng cho từng gen.
b. Gen sẽ mất khả năng tổng hợp prôtêin khi gen không thể tiến hành phiên mã (không có vùng khởi động) hoặc gen tiến hành phiên mã nhưng không thể dịch mã (không có mã mở đầu).
c. Gen phiên mã liên tục mà không chịu sự kiểm soát của tế bào khi đột biến xảy ra ở vùng vận hành hoặc xảy ra ở gen điều hoà.
Bài 9: Ở ruồi giấm, phân tử prôtêin biểu hiện tính trạng đột biến mắt trắng so với phân tử prôtêin biểu hiện tính trạng mắt đỏ thì kém 1 axit amin và có 2 axit amin mới. Cho biết phân tử prôtêin này chỉ có cấu tạo 1 chuỗi polipeptit. Hãy cho biết:

a. Loại đột biến xảy ra trong gen quy định mắt đỏ?

b. Gen quy định mắt đỏ dài hơn gen quy định mắt trắng bao nhiêu Å?

c. Nếu gen mắt trắng ít hơn gen mắt đỏ 8 liên kết hiđrô, tự nhân đôi 4 lần thì nhu cầu từng loại nuclêôtit đòi hỏi môi trường nội bào cung cấp giảm đi bao nhiêu so với gen mắt đỏ?

Hướng dẫn giải
a. Phân tử prôtêin mắt trắng kém 1 aa và có 2 aa bị thay mới, chứng tỏ đột biến bị mất 3 cặp nuclêôtit ở 3 bộ ba liên tiếp nhau.
b. Gen bị đột biến mất 3 cặp nuclêôtit nên gen quy định mắt đỏ (gen chưa đột biến) dài hơn gen quy định mắt trắng (gen đột biến) 10,2Å.

c.

- Gen bị đột biến mất 3 cặp nuclêôtit và bị giảm 8 liên kết hiđrô chứng tỏ đột biến mất 2 cặp G-X và 1 cặp A-T.
- Khi gen đột biến nhân đôi 4 lần thì nhu cầu cung cấp nuclêôtit giảm đi so với gen không đột biến nhân đôi 4 lần là: 
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IV. CƠ CHẾ DI TRUYỀN VÀ BIẾN DỊ Ở CẤP TẾ BÀO
A. KIẾN THỨC TRỌNG TÂM VÀ CHUYÊN SÂU

1. NHIỄM SẮC THẾ (NST)

a. Khái quát về NST:
- Ở sinh vật nhân sơ, NST là phân tử ADN mạch kép, dạng vòng, không liên kết với prôtêin histon.
- Ở sinh vật nhân thực, NST là cấu trúc nằm trong nhân tế bào và bắt màu với thuốc nhuộm có tính kiềm.
- Ở trong tế bào sinh dưỡng của sinh vật nhân thực, NST tồn tại thành từng cặp tương đồng. Mỗi cặp NST tương đồng gồm 2 chiếc giống nhau, trong đó một chiếc có nguồn gốc từ bố và một chiếc có nguồn gốc từ mẹ.
- Mỗi loài có một bộ NST đặc trưng về số lượng, hình dạng và cấu trúc của NST (ví dụ loài ruồi giấm có 2n = 8; loài người có 2n = 46; loài gà có 2n = 78). Số lượng NST nhiều hay ít không phản ánh trình độ tiến hoá của loài.
b. Cấu trúc của NST

* Cấu trúc hiển vi của NST:
- Ở kì giữa của phân bào, lúc NST co xoắn cực đại thì mỗi NST kép gồm 2 crômatit dính nhau qua tâm động (eo thứ nhất), một số NST còn có eo thứ hai (là nơi tổng hợp rARN).

- Khi ở kì giữa, NST có các dạng hình que, hình hạt, hình chữ V... đường kính từ 0,2 - 2μm, dài 0,2 - 50μm.

- Hình thái của NST thay đổi theo chu kì, ứng với các kì của phân bào.

* Cấu trúc siêu hiển vi của NST:
- NST được cấu tạo từ ADN và prôtêin histon.

- Phân tử ADN liên kết prôtêin tạo nên nuclêôxôm (mỗi nucỉêôxôm gồm 8 phân tử prôtêin histon được quấn quanh bởi 1
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 vòng ADN dài khoảng 146 cặp nuclêôtit).

NST có cấu trúc xoắn nhiều bậc: Nuclêôxôm → Sợi cơ bản (khoảng 1 lnm) → Sợi nhiễm sắc (25 - 30nm) → Vùng xếp cuộn (300nm) → Crômatit (700nm) NST.

- Trên mỗi NST, các vùng khác nhau có mức độ xoắn khác nhau (có những vùng xoắn chặt làm bất hoạt các gen; có những vùng xoắn lỏng lẻo tạo điều kiện cho các gen hoạt động). Các NST khác nhau cũng có các mức độ xoắn không hoàn toàn giống nhau. Chính vì vậy, NST có khả năng điều hoà hoạt động gen thông qua các mức độ cuộn xoắn.

c. Chức năng của NST:
- Lưu giữ, bảo quản, truyền đạt thông tin di truyền.

- Giúp tế bào phân chia đều vật chất di truyền cho thế hệ tế bào con.

- Điều hoà hoạt động các gen thông qua các mức độ cuộn xoắn của NST.

2. Phân bào nguyên phân và phân bào giảm phân

a. Nguyên phân và chu kì tế bào
Theo tác giả Campbell thì Chu kì tế bào là cuộc đời của mỗi tế bào từ khi sinh cho đến khi nó phân chia xong. Chu kì tế bào gồm 2 thời kì xen kẽ nhau đó là kì trung gian (thời kì tế bào lớn lên, nhân đôi ADN và NST để chuẩn bị cho phân bào) và giai đoạn nguyên phân (thời kì phân chia nhân và phân chia tế bào chất).  Kì trung gian bao gồm 3 pha là pha G1, pha S và pha G2. Giai đoạn phân bào có 4 kì là kì đầu, kì giữa, kì sau và kì cuối.

- Pha 
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G

: Đây là pha sinh trưởng chủ yếu của tế bào. Trong pha này, hoạt động chủ yếu của tế bào là tổng hợp các ARN, prôtêin, gia tăng tế bào chất, hình thành thêm các bào quan, làm tăng kích thước và khối lượng tế bào.

Vào cuối pha 
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 có một điểm kiểm soát (điểm R). Nếu vượt qua điểm R, tế bào đi vào pha S và diễn ra nguyên phân, nếu không vượt qua điểm R tế bào đi vào quá trình biệt hoá, không phân chia.

- Pha S: Diễn ra sau khi tế bào vượt qua điểm kiểm soát R. Trong pha này, hoạt động chủ yếu của tế bào là nhân đôi ADN từ đó nhân đôi NST, làm cho NST từ trạng thái đơn chuyển sang trạng thái kép.

- Pha 
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: Diễn ra trong thời gian ngắn. Ở pha này, tế bào tiếp tục tổng hợp các loại prôtêin có vai trò đối với sự hình thành thoi phân bào (như cyclin B, vi ống tubulin...). Cuối pha G2, có một điểm kiểm soát gọi là điểm kiểm soát G2. Nếu tế bào vượt qua điểm kiểm soát này thì sẽ bước vào giai đoạn thứ hai: nguyên phân.

- Nguyên phân: là hình thức phân bào mà bộ NST của tế bào con giữ nguyên giống như tế bào mẹ. Bộ NST được giữ nguyên là vì nhờ 3 sự kiện:

+ Khi chuẩn bị bước vào nguyên phân (ở giai đoạn chuẩn bị), tất cả các NST đều nhân đôi thành NST kép.

+ Ở kì giữa của nguyên phân, NST kép xếp thành 1 hàng ngang trên mặt phẳng xích đạo của thoi vô sắc và đến kì sau thì các crômatit trong NST kép tách nhau ra thành 2 NST đơn và dàn thành 2 hàng ngang để tiến về 2 cực của tế bào.

+ Vào kì cuối, màng tế bào eo lại và màng nhân xuất hiện để bao lấy NST.

Nguyên phân xảy ra ở tế bào sinh dưỡng và tế bào sinh dục sơ khai. Nguyên phân làm tăng số lượng tế bào để cơ thể sinh trưởng và phát triển.

b. Giảm phân là hình thức phân bào mà bộ NST của tế bào con giảm đi một nửa so với bộ NST của tế bào mẹ. Bộ NST được giảm đi một nửa là nhờ 5 sự kiện:

- Khi chuấn bị bước vào giảm phân (ở giai đoạn chuẩn bị), tất cả các NST đều nhân đôi thành NST kép.

- Ớ kì giữa của giảm phân I thì NST kép đứng đối diện nhau và xếp thành 2 hàng ngang trên mặt phẳng xích đạo của thoi vô sắc. Đến kì sau, trong mỗi cặp NST kép tương đồng thì NST kép thứ nhất đi về cực này và NST kép còn lại đi về cực kia của tế bào.

- Vào kì cuối của giảm phân I thì màng tế bào eo lại và màng nhân xuất hiện để bao lấy NST và tạo thành 2 tế bào con, mỗi tế bào có bộ NST n kép.

- Vào kì giữa của giảm phân II, NST kép xếp thành 1 hàng ngang trên mặt phẳng xích đạo của thoi vô sắc và đến kì sau thì mỗi NST kép tách nhau ra thành 2 NST đơn và dàn thành 2 hàng ngang để tiến về 2 cực của tế bào.

- Vào kì cuối của giảm phân II thì màng tế bào eo lại và màng nhân xuất hiện đế bao lấy NST và tạo thành 4 tế bào con, mỗi tể bào có bộ NST n.

- Giảm phân xảy ra ở tế bào sinh dục chín (tế bào sinh giao tử). Giảm phân có vai trò tạo ra giao tử đơn bội qua thụ tinh tạo ra hợp tử lưỡng bội (2n) để khôi phục lại bộ NST của loài. Giảm phân tạo ra vô số loại giao tử khác nhau nên qua thụ tinh sẽ tạo ra vô số loại kiểu gen làm cho sinh vật đa dạng và phong phú.

- Giảm phân là quá trình phân chia tế bào mà từ một tế bào mẹ tạo ra 4 tế bào con có bộ NST giảm đi một nửa so với tế bào mẹ.
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- Giảm phân chỉ xảy ra ở các tế bào sinh dục chín.

- Giảm phân là cơ chế hình thành các giao tử để tham gia thụ tinh trong sinh sản hữu tính. Vì thế, có thể coi đây là quá trình phân bào đặc trưng của các loài có sinh sản hữu tính.

- Đặc trưng của giảm phân là:

+ NST chỉ nhân đôi một lần nhưng trải qua hai lần phân chia.

+ Các tế bào con tạo ra sau giảm phân không thể tiếp tục giảm phân nữa.

- Sơ đồ tổng quát của quá trình giảm phân như hình bên.

c. Điều hòa chu kì tế bào
Chu kì tế bào của các loài được kiểm soát một cách chặt chẽ, đảm bảo tế bào phân chia đúng tốc độ, đúng thời điểm và dừng phân chia đúng lúc.

Tế bào có thể điều chỉnh chu khì tế bào thông qua các điểm kiểm soát chu kì. Điểm kiểm soát chu kì tế bào là điểm mà ở đó, tế bào (hay các tín hiệu điều hòa) có thể tác động để làm dừng chu kì hay tiếp tục chu kì. Có ba điểm kiểm soát đó là điểm kiểm soát pha 
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, điểm kiểm soát pha 
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 và điểm kiểm soát pha M. Trong đó, điểm kiểm soát pha 
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 được coi là điểm quan trọng nhất. Nếu tế bào vượt qua pha 
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 thì thường sẽ vượt qua được các pha 
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, M. Nếu tế bào không vượt qua được thì sẽ đi vào biệt hóa, không phân chia (gọi là pha 
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). Ở người, các tế bào thần kinh và tế bào cơ trưởng thành không bao giờ phân chia, tế bào gan bình thường ở pha 
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, khi có tín hiệu (nhân tố sinh trưởng hoặc tổn thương) thì quay trở lại chu kì. 

Để có thể vượt qua được các điểm kiểm soát, tế bào cần có sự kích hoạt của hàng loạt prôtêin khác nhau. Một trong số các loại prôtêin này là prồtêin kinase. Đây là nhóm prôtêin có khả năng kích hoạt hoặc ức chế các prôtêin khác bằng cách gắn nhóm photphat. Hoạt động của họ prôtêin này sẽ giúp tế bào vượt qua các điểm kiểm soát để tiến hành phân chia.

Bình thường, các prôtêin kinase luôn sẵn có trong tế bào với nồng độ ổn định nhưng ở trạng thái không hoạt động. Chúng chỉ được chuyển sang trạng thái hoạt động khi được gắn đặc hiệu với một loại prôtêin khác có tên là Cyclin (Cyclin có nồng độ biến đổi theo chu kì tế bào nên có tên gọi như vậy). Vì vậy, các prôtêin kinase này được gọi là các kinase phụ thuộc Cyclin, viết tắt là Cdk.

Các prôtêin Cdk khi kết hợp với Cyclin sẽ trở thành dạng hoạt động, kí hiệu là MPF. Các MPF sẽ kích hoạt hàng loạt các prôtêin khác dẫn đến kích thích tế bào vượt qua các điểm kiểm soát. Mỗi điểm kiểm soát cần có một hoặc một số loại Cdk và Cyclin riêng để kích hoạt. Sơ đồ dưới đây mô tả cơ chế hoạt động của các Cdk ở điểm kiểm soát 
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. Trong sơ đồ: Cyclin bắt đầu được tổng hợp ở pha S và tích lũy dần đến hết pha 
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. Tại đây, Cyclin kết hợp với Cdk tạo ra phức hợp MPF, phức hợp này kích thích tế bào tiến hành nguyên phân. Vào cuối pha M (kì sau), chính MPF lại kích thích sự hủy Cylin, còn lại phần Cdk không hoạt động, tế bào bước vào pha 
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Sự vượt qua điểm kiểm soát 
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 cũng theo cơ chế tương tự. Có ít nhất ba loại Cdk và một số Cyclin tham gia vào cơ chế này.

Để điều hòa chu kì tế bào thì cần có các tín hiệu điều hòa. Các tín hiệu này có vai trò báo cho tế bào biết được là có nên tiếp tục phân chia hay dừng lại. Quá trình nghiên cứu đã xác định được các tín hiệu điều hòa chu kì tế bào bao gồm cả các tín hiệu bên trong tế bào chất và các tín hiệu vật lí, hóa học bên ngoài tế bào.

Ví dụ về các tín hiệu bên trong tế bào: Ở kì sau nguyên phân, chỉ khi nào tất cả các thể động bám được vào thoi phân bào thì mới kích hoạt các prôtêin điều chỉnh, các prôtêin này sẽ kích thích một chuỗi các sự kiện dẫn đến cắt cohesin, làm cho các crômatit tách nhau ra và phân li về hai cực. Chỉ cần một hoặc một vài thế động chưa bám vào thoi phân bào thì các prôtêin điều chỉnh chưa được kích hoạt, kì sau sẽ bị chậm lại.

Các tín hiệu ngoại bào có thể là các tác động vật lí (như mật độ tế bào, sự neo bám vào giá thể...) hoặc các tín hiệu hóa học (như các yếu tố tăng trưởng do các tế bào khác tiết ra....).

Sự kiểm soát chu kì tế bào đảm bảo cho tế bào và cơ thể hoạt động bình thường. Mất kiểm soát chu kì tế bào sẽ dẫn đến tế bào phân chia vô tổ chức, hình thành nên các khối u xâm lấn các mô, gọi là ung thư.
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* Lưu ý: Giảm phân là cơ chế để tạo ra các giao tử. Sau giảm phân, các tế bào con sẽ biệt hóa thành các giao tử. Tuy nhiên, quá trình nảy khác nhau ở giới đực và giới cái.

- Ở giới đực: 1 tế bào sinh tinh giảm phân tạo ra 4 tế bào con, cả 4 tế bào đều biệt hóa thành tinh trùng. Như vậy, một tế bào sinh tinh giảm phân tạo ra 4 tinh trùng.

- Ở giới cái: 1 tế bào sinh trứng giảm phân tạo ra 4 tế bào con, chỉ 1 trong 4 tế bào phát triển thành trứng, 3 tế bào còn lại gọi là thể định hướng, thường bị tiêu biến. Như vậy, một tế bào sinh trứng giảm phân tạo ra một trứng.

3. Cơ chế di truyền của NST

Sự di truyền của NST được thực hiện thông qua cơ chế nhân đôi của NST và phân li của NST trơng phân bào, tổ hợp của NST trong thụ tinh tạo thành cặp NST tương đồng.

a. Sự nhân đôi của NST trong phân bào
Bước vào giai đoạn chuẩn bị phân bào thì ADN nhân đôi, sau đó NST nhân đôi. NST được cấu trúc chủ yếu bởi 2 thành phần là ADN và prôtêin histon. Khi chuẩn bị phân bào thì ADN tháo xoắn và tiến hành nhân đôi tạo thành 2 phân tử ADN giống hệt nhau. Sau đó xảy ra sự tổng hợp prôtêin histon để hình thành nên NST mới. Hai sợi NST này vẫn dính nhau ở tâm động tạo thành 1 NST kép. Mỗi NST kép gồm 2 crômatit giống nhau và dính nhau ở tâm động.

b. Sự phân li của NST:
Sự phân li của NST diễn ra vào kì sau của phân bào. Để quá trình phân li được chính xác thì NST kép co ngắn dần và co ngắn cực đại vào kì giữa, hình thành thoi tơ vô sắc để NST phân li và tiến về 2 cực tế bào. Sự phân li của NST có 2 cách:

- Ở kì sau của nguyên phân hoặc kì sau của giảm phân II: NST kép trong cặp tương đồng tách nhau ra thành 2 NST đơn và dàn thành 2 hàng ngang tiến về 2 cực tế bào. Như vậy, ở đây có sự phân li giữa 2 crômatit trong NST kép, làm cho NST kép thành NST đơn.

- Ở kì sau của giảm phân I: Ở kì giữa, NST kép xếp thành 2 hàng nên khi ở kì sau, mỗi NST kép tiến về một cực tế bào. Như vậy, ở đây diễn ra sự phân li giữa 2 NST kép trong cặp tương đồng.

c. Sự tổ hợp của NST trong thụ tinh:
Thụ tinh là sự hoà hợp vật chất di truyền của giao tử đực với vật chất di truyền của giao tử cái tạo thành hợp tử. Khi thụ tinh, mỗi NST của bố tổ họp với một NST của mẹ theo đúng cặp tương đồng để tạo thành cặp NST tương đồng, khôi phục lại bộ NST lưỡng bội của loài.

4. Đột biến cấu trúc NST
Đột biến cấu trúc NST là những biến đổi trong cấu trúc NST dẫn đến sự sắp xếp lại các gen hoặc làm thay đổi hình dạng, cấu trúc của NST. Đột biến cấu trúc NST được phát hiện nhờ quan sát NST trong tế bào đang phân chia và nhờ nhuộm băng NST.

Cơ chế chung của đột biến cấu trúc NST là do các tác nhân gây đột biến ảnh hưởng đến quá trình tiếp hợp, trao đổi chéo của các crômatit hoặc do tác nhân gây đột biến tác động trực tiếp lên NST gây đứt gãy NST làm phá vỡ cấu trúc NST.

Các đột biến cấu trúc NST làm thay đổi cấu trúc của NST dẫn tới làm mất cân bằng gen, làm thay đổi vị trí của gen nên ảnh hưởng đến hoạt động của gen,...

Khi trong mỗi cặp NST có một chiếc bị đột biến cấu trúc thì dẫn tới cặp NST đó không còn tương đồng với nhau, vì vậy ảnh hưởng đến sự tiếp hợp của NST ở kì đầu của giảm phân I. Chính điều này đã dẫn đến làm ảnh hưởng đến khả năng sinh sản của các thể đột biến cấu trúc NST. Vì do sự tiếp hợp bị thay đổi nên các nhà khoa học dựa vào hình thức tiếp hợp của các crômatit trong cặp NST tương đồng để nhận dạng và xác định loại đột biến cấu trúc NST.

Có 4 dạng đột biến cấu trúc NST là mất đoạn, lặp đoạn, đảo đoạn, chuyển đoạn.

a. Mất đoạn:
- Đột biến làm mất 1 đoạn NST. Mất đoạn làm giảm số lượng gen trên NST → thường gây chết hay làm giảm sức sống.
- Ví dụ: Người mất 1 đoạn ngắn ở NST số 5 gây nên hội chứng "tiếng mèo kêu". Người mất đoạn NST 21 gây bệnh ung thư máu ác tính.

- Sử dụng đột biến mất đoạn để loại bỏ gen có hại và để xác định vi trí của gen trên NST.

b. Lặp đoạn:
- Một đoạn NST có thể lặp lại 1 hay nhiều lần, làm tăng số lượng gen trên NST. Lặp đoạn có thể làm tăng hoặc giảm cường độ biểu hiện của tính trạng.
- Ví dụ: Lặp đoạn 16A trên NST X ở ruồi giấm biến mắt lồi thành mắt dẹt.

- Lặp đoạn là một trong những cơ chế góp phần làm xuất hiện các gen mới. Nguyên nhân là vì khi lặp đoạn sẽ làm tăng bản sao của gen. Sau đó có một trong số các bản sao đó tiếp tục bị đột biến gen làm xuất hiện gen mới thực hiện chức năng mới.
c. Đảo đoạn:
- Một đoạn NST đứt ra rồi đảo ngược 
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 và gắn lại làm thay đổi trình tự các gen phân bố trên đó. Đảo đoạn có thể chứa tâm động hoặc không chứa tâm động. Đảo đoạn không làm thay đổi thành phần và số lượng gen trên NST nhưng lại làm thay đổi vị trí của gen dẫn tới làm cho một gen nào đó đang hoạt động phiên mã (ở vùng giãn xoắn của NST) có thể trở thành bất hoạt (do được chuyển đến vùng có cấu trúc xoắn chặt) hoặc ngược lại.
- Ví dụ: Người ta đã phát hiện được 12 dạng đảo đoạn khác nhau trên NST số 3 liên quan tới khả năng thích ứng của ruồi giấm đối với nhiệt độ khác nhau của môi trường.
d. Chuyển đoạn:
- Là loại đột biến xảy ra do có sự trao đổi đoạn trong một NST hoặc giữa các NST không tương đồng. Đột biến chuyển đoạn làm cho một số gen trong nhóm liên kết này chuyển sang nhóm gen liên kết khác, dẫn tới làm thay đổi thành phần và số lượng gen có trong nhóm liên kết.
- Chuyển đoạn lớn thường gây chết hoặc làm mất khả năng sinh sản. Có nhiều trường hợp đột biến chuyển đoạn sẽ hình thành loài mới.
- Chuyển đoạn sẽ làm cho một gen nào đó đang hoạt động trở nên ngừng hoạt động hoặc ngược lại.
- Trong chọn giống, người ta sử dụng đột biến chuyển đoạn để chuyển gen từ loài này sang loài khác.
5. Đột biến số lượng NST
Đột biến số lượng NST là những biến đổi về số lượng của NST xảy ra ở 1, một số cặp NST hoặc ở tất cả các cặp NST.
a. Đột biến lệch bội:
- Đột biến lệch bội làm tăng hoặc giảm một hoặc một số NST dẫn tới làm mất cân bằng hệ gen nên các thể lệch bội thường không sống được hay có thể làm giảm sức sống hay làm giảm khả năng sinh sản.
- Thường gặp các dạng: Thể không (2n-2); Thể một (2n-l); Thể ba (2n+l); Thể bốn (2n+2)...
- Cơ chế gây đột biến lệch bội là do rối loạn giảm phân, một cặp NST nào đó không phân li tạo ra giao tử n+1 và giao tử n-1. Qua thụ tinh, giao tử n+1 kết hợp với giao tử n sẽ tạo ra hợp tử 2n+l; Giao tử n-1 kết hợp với giao tử n tạo ra hợp tử 2n-l.
b. Đột biến đa bội:

- Do số lượng NST trong tế bào tăng lên dẫn tới hàm lượng ADN ở trong nhân tế bào được tăng lên gấp bội nên quá trình tổng hợp các chất hữu cơ xảy ra mạnh mẽ...
- Thể đa bội lẻ thường không có khả năng sinh sản hữu tính do không tạo ra được giao tử bình thường.

- Có 2 dạng đa bội là dị đa bội và tự đa bội:
+ Tự đa bội (Đa hội cùng nguồn): Là sự tăng 1 số nguyên lần số NST đơn bội (>2n) của cùng 1 loài. Gồm có đa bội lẻ (3n, 5n,...) và đa bội chẵn (4n, 6n,...).
+ Dị đa bội (Đa hội khác nguồn): Là hiện tượng bộ NST lưỡng bội của 2 loài khác nhau tồn tại trong 1 tế bào (gọi là thể song nhị bội).
c. Vai trò của đột biến số lượng NST:
- Đột biến lệch bội: Cung cấp nguồn nguyên liệu cho quá trình chọn giống và tiến hoá. Có thể sử dụng đột biến lệch bội để xác định vị trí của gen trên NST.
- Đột biến đa bội:

+ Cung cấp nguồn nguyên liệu cho quá trình tiến hoá.

+ Tế bào có kích thước lớn → cơ quan sinh dưỡng có kích thước lớn, phát triển khoẻ, chống chịu tốt → được ứng dụng nhiều trong sản xuất nông nghiệp.

+ Các thể đa bội chẵn hoặc thể dị đa bội có thể tạo thành giống mới, có ý nghĩa trong chọn giống. Dị đa bội có thể trở thành loài mới, có ý nghĩa trong tiến hoá.

B. CÂU HỎI VÀ BÀI TẬP

1. Câu hỏi
Câu 1: Trong quá trình giảm phân tạo giao tử, sự tiếp hợp vào trao đổi giữa các đoạn crômatit sẽ dẫn tới làm phát sinh những dạng biến dị nào?

Hướng dẫn trả lời
Trong quá trình giảm phân, vào kì đầu và kì giữa của giảm phân I xảy ra sự tiếp hợp và trao đổi chéo giữa các đoạn crômatit. Sự trao đổi chéo có thể được diễn ra giữa các cromatit cùng nguồn gốc hoặc khác nguồn gốc. Sự tiếp hợp và trao đôi chéo cân giữa các cromatit sẽ dẫn tới hiện tượng hoán vị gen. Sự tiếp hợp và trao đổi chéo không cân giữa các cromatit sẽ dẫn tới làm phát sinh các dạng đột biến mất đoạn, lặp đoạn.

Câu 2: Có ý kiến cho rằng nếu các đột biến NST có khả năng thích nghi với điều kiện môi trường thì chúng sẽ trở thành loài mới. Theo em, ý kiến đó đúng hay sai? Giải thích.

Hướng dẫn trả lời
Ý kiến trên là sai. Để hình thành loài mới cần có sự hình thành các đặc điểm thích nghi mới cùng với sự cách li sinh sản. Các dạng đột biến NST tuy có khả năng thích nghi với môi trường nhưng nếu các dạng đột biến này chưa cách li sinh sản với các dạng ban đầu thì vẫn chưa thể hình thành loài mới.

Câu 3: Ở người, tại sao việc sinh ra con bị hội chứng Đao chủ yếu do người mẹ chứ ít khi do bố?

Hướng dẫn trả lời
Hội chứng Đao ở người xảy ra khi NST số 21 tồn tại 3 chiếc. Sự hình thành thể đột biến này là do sự kết hợp giữa giao tử (n+1) của bố hoặc mẹ với giao tử n của giới còn lại. Tuy nhiên việc hình thành giao tử (n+1) để dẫn tới việc phát sinh đột biến thể ba ở NST số 21 hình thành nên bệnh Đao chủ yếu vẫn do người mẹ là vì:

- Ở người mẹ, từ khi còn trong bào thai các tế bào sinh dục cái đã tiến hành giảm phân, nhưng quá trình giảm phân chỉ dừng lại ở kì giữa của giảm phân I. Quá trình đó đươc dừng lại cho đến khi người con gái bước vào tuổi dậy thì, vào mối chu kì kinh nguyệt thì lại có một tế bào tiếp tục hoàn thành quá trình giảm phân đó để tạo ra tế bào trứng. Do đó có những tế bào sinh dục đã dừng lại ở kì đầu của giảm phân I trong thời gian dài (vài chục năm), các NST trong tế bào tiếp hợp với nhau trong thời gian dài nên khi tiếp tục quá trình giảm phân ở tuổi trưởng thành thì xác suất hình thành nên giao tử (n+1) của người mẹ rất cao. Còn người bố thì quá trình giảm phân hình thành tinh trùng chỉ diễn ra trong thời gian rất ngắn, sự tiếp họp các crômatit trong cặp NST kép tương đồng diễn ra nhanh nên sự phân li của NST ở kì sau thường diễn ra đồng đều.

- Mặt khác, ở người bố có rất nhiều tinh trùng (trong 1 ml tinh dịch có khoảng 600 triệu tinh trùng) nên nếu có một số tinh trùng bị đột biến lệch bội thì chúng thường không có khả năng tham gia thụ tinh (bị các tinh trùng bình thường cạnh tranh). Còn ở mẹ, mỗi chu kì kinh nguyệt thường chỉ rụng 1 trứng, nếu trứng đó bị đột biến lệch bội thì nó vẫn được thụ tinh và sinh con bị đột biến. Như vậy, ở cấp giao tử đã có sự tác động của chọn lọc.

Câu 4: Có ý kiến cho rằng đột biến đa bội chỉ xảy ra ở thực vật mà ít gặp ở động vật. Điều đó có đúng không? Giải thích.

Hướng dẫn trả lời
- Điều đó không đúng. Vì đột biến đa bội xảy ra do rối loạn phân li của NST trong quá trình phân bào nguyên phân hoặc giảm phân. Sự phân bào của tế bào động vật và tế bào thực vật đều có thể bị rối loạn dẫn tới gây đột biến đa bội NST.

- Tuy nhiên, trong tự nhiên thì rất ít gặp thể đột biến đa bội ở động vật, nguyên nhân là vì ở động vật, hầu hết các đột biến đa bội đều gây chết ở giai đoạn phát triển phôi cho nên không tạo ra thể đột biến.

Câu 5: Ở một loài thực vật, gen A quy định hoa đỏ trội hoàn toàn so với alen a quy định hoa trắng. Cho cây hoa đỏ thuần chủng lai với cây hoa trắng thuần chủng được 
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 có 1000 cây, trong đó có 999 cây hoa đỏ và 1 cây hoa trắng. Cho rằng cây hoa trắng 
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 là do đột biến gây ra. Hãy trình bày các dạng đột biến có thể dẫn tới làm xuất hiện cây hoa trắng nói trên.
Hướng dẫn trả lời
Cây hoa trắng không có gen A, nên nó có thể thuộc một trong 3 dạng đột biến là mất đoạn NST, lệch bội thể một hoặc đột biến gen.

- Đột biến mất đoạn NST: Đoạn mất mang gen A

P: AA 
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Ở cơ thể AA, do đột biến mất đoạn NST nên hình thành nên giao tử có số NST n nhưng không mang A. Cơ thể aa giảm phân bình thường tạo giao tử a. Sự thụ tinh giữa giao tử a với giao tử đột biến mất đoạn (không mang A) tạo ra hợp tử đột biến có kiểu gen a ( Hoa trắng.

- Đột biến lệch bội thể một: Mất NST mang gen A

P: AA 
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Ở cơ thế AA, do rối loạn giảm phân nên cặp NST mang gen AA không phân li tạo nên giao tử n+1 có gen AA và giao tử n-1 không có gen A. Cơ thể aa giảm phân bình thường tạo giao tử a. Sự thụ tinh giữa giao tử a với giao tử đột biến lệch bội n-1 (không mang A) tạo ra hợp tử đột biến lệch bội 2n-1 có kiểu gen a Hoa trắng.

- Đột biến gen làm cho A thành a

P: AA 
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Ở cơ thể AA, do tác nhân đột biến làm cho gen A thành a nên cơ thể AA tạo ra giao tử A và giao tử đột biến a. Cơ thể aa giảm phân bình thường tạo giao tử a. Sự thụ tinh giữa giao tử a với giao tử đột biến a tạo ra hợp tử đột biến có kiểu gen aa → Hoa trắng.

Câu 6: Ở trạng thái chưa đột biến, NST có trình tự các gen ABCDoMN (o là kí hiệu của tâm động). Từ NST này đã phát sinh 2 thể đột biến mới. Thể đột biến thứ nhất có trình tự các gen CDoMN, thể đột biến thứ 2 có trình tự các gen ABCDoMNQ. Hai thể đột biến này thuộc dạng nào?

Hướng dẫn trả lời
So sánh trình tự các gen của NST đột biến với trình tự các gen của NST lúc bình thường, ta thấy:
- NST của thể đột biến thứ nhất bị mất gen AB, các trình tự còn lại không bị thay đổi so với NST lúc bình thường. Do vậy đây là đột biến mất đoạn NST.

- NST của thể đột biến thứ 2 có thêm một gen mới (gen Q), các trình tự còn lại không bị thay đổi so với NST lúc bình thường → Đây là đột biến chuyển đoạn NST (chuyển đoạn không tương hỗ), gen Q được chuyển từ NST khác tới.

Câu 7: Cho các thông tin:

(1) Không làm thay đổi hàm lượng ADN ở trong nhân TB.

(2) Làm thay đổi hàm lượng ADN ở trong nhân tế bào.

(3) Không làm thay đổi thành phần và số lượng gen có trong mỗi nhóm liên kết.

(4) Làm thay đổi chiều dài của ADN.

(5) Xảy ra ở thực vật mà ít gặp ở động vật.

(6) Được sử dụng để lập bản đồ gen.

(7) Làm thay đổi tần số alen và thành phần kiểu gen của quần thể.

(8) Làm xuất hiện các alen mới trong quần thể.

(9) Có thể làm ngừng hoạt động của gen trên NST.

(10) Làm xuất hiện loài mới.

a. Đột biến gen có những đặc điểm nào?

b. Đột biến đảo đoạn NST có những đặc điểm nào?

c. Đột biến lệch bội có những đặc điểm nào?

d. Đột biến dị đa bội có những đặc điểm nào?

e. Hoán vị gen có những đặc điểm nào?

g. Đột biến mất đoạn NST có những đặc điểm nào?

Hướng dẫn trả lời
a. Đột biến gen có những đặc điểm: (1), (7), (8)

b. Đột biến đảo đoạn NST có những đặc điểm: (1), (3), (9)

c. Đột biến lệch bội có những đặc điểm: (2), (3)

d. Đột biến dị đa bội có những đặc điểm: (2), (5)

e. Hoán vị gen có những đặc điểm: (1)

g. Đột biến mất đoạn NST có những đặc điểm: (2), (4), (6), (9)

Câu 8: Vinbalstin là một loại thuốc có khả năng ức chế sự trùng hợp của tubulin để hình thành các vi ống, loại thuốc này được sử dụng để điều trị một số bệnh ung thư.

a. Hãy cho biết thuốc này đã ngăn chặn sự tiến triển của bệnh ung thư bằng cách nào?

b. Loại thuốc này có ảnh hưởng như thế nào đến sự phân bào và hình dạng của các tế bào trong cơ thể?

Hướng dẫn trả lời
a. Vinbalstin ức chế sự trùng hợp của tubulin, làm ngăn cản quá trình hình thành các vi ống → ức chế sự hình thành thoi phân bào → NST không phân li → ngăn cản quá trình phân chia của tế bào ung thư.

b. - Vinbalstin ức chế sự hình thành thoi phân bào nên cản trở sự phân bào và làm rối loạn quá trình phân li của NST → Hình thành các tế bào đột biến số lượng NST → Phát sinh đột biến xôma.

- Vinbalstin ngăn cản quá trình hình thành các vi ống → bộ khung xương tế bào phát triển không đầy đủ → ảnh hưởng đến hình dạng của tế bào (làm cho TB chuyển về dạng hình cầu).

Câu 9:
a. Từ sự hiểu biết về những diễn biến trong các pha của kì trung gian (thuộc chu kì tế bào), hãy đề xuất thời điểm dùng tác nhân gây đột biến gen và đột biến nhiễm sắc thể để có hiệu quả nhất.

b. Những tính chất đặc trưng của bộ nhiễm sắc thể thuộc mỗi loài được thể hiện ở những thời điểm nào trong chu kì nguyên phân?

Hướng dẫn trả lời
a. Thời điểm xử lý đột biến:

+ Tác động vào pha S dễ gây đột biến gen

+ Tác động vào pha 
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 dễ gây đột biến số lượng NST.

b. 

+ Tính đặc trưng của hình thái (hình dạng, kích thước) biểu hiện ở kì giữa nguyên phân

+ Tính đặc trưng về số lượng biểu hiện ở pha 
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 của kì trung gian.

Câu 10: Bộ nhiễm sắc thể lưỡng bội của một loài thực vật hạt kín có 6 cặp NST kí hiệu là: I, II, III, IV, V, VI. Khi khảo sát một quần thể của loài này người ta phát hiện có bốn thể đột biến kí hiệu là: A, B, C, D. Phân tích tế bào của bốn thể đột biến người ta thu được kết quả như sau:

	Thể đột biến
	Số lượng NST đếm được ở từng cặp

	
	I
	II
	III
	IV
	V
	VI

	A
	3
	3
	3
	3
	3
	3

	B
	4
	4
	4
	4
	4
	4

	C
	4
	2
	4
	2
	2
	2

	D
	2
	2
	3
	2
	2
	2


a) Xác định tên gọi của bốn thể đột biến A, B, C, D
b) Nêu cơ chế hình thành dạng thể đột biến D

Hướng dẫn trả lời
a) Tên gọi của các thể đột biến:

A: Tam bội.

B: Tứ bội.

C: Thể bốn kép.

D: Thể ba.

b) Cơ chế hình thành dạng thể đột biến D:

Đột biến thể ba ở NST số III được hình thành do sự kết hợp giữa giao tử bình thường với giao tử mang hai NST số III (n+1). Cơ chế hình thành như sau:

- Ở cơ thể bố (hoặc mẹ), trong quá trình giảm phân tạo giao tử, cặp NST số III không phân li (trong giảm phân I hoặc II) tạo ra giao tử mang hai NST số III (các NST khác đều bình thường)

- Giao tử mang 2 NST số III (n+1) khi thụ tinh với giao tử bình thường sẽ tạo ra hợp tử mang 3 NST số III (thể ba). Hợp tử này phát triển thành thể đột biến.

2. Bài tập
Bài 1: Một cá thể đực có kiểu gen AaBbDd.

a. Một tế bào của cá thể này giảm phân bình thường thì sẽ cho bao nhiêu loại giao tử?

b. Cơ thể này giảm phân bình thường sẽ cho bao nhiêu loại giao tử?

Hướng dẫn trả lời
a. Một tế bào tiến hành giảm phân thì ở kì giữa của giảm phân 1 chỉ có 1 kiểu sắp xếp NST, 1 kiểu sắp xếp NST chỉ tạo ra được 2 loại giao tử (nếu là tế bào sinh dục cái thì chỉ tạo ra được 1 trứng).

Do vậy một tế bào có n cặp gen dị hợp (n # 0) giảm phân không có đột biến thì chỉ cho 2 loại tinh trùng.

b. Một cơ thể có hàng tỷ tế bào giảm phân tạo ra hàng tỷ giao tử thì ở kì giữa của giảm phân 1 sẽ có nhiều kiểu sắp xếp NST khác nhau. Nếu cơ thể có n cặp gen dị hợp thì tối đa sẽ có 
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 kiểu sắp xếp NST, với mỗi kiểu sắp xếp sẽ tạo ra được 2 loại giao tử cho nên tối đa sẽ tạo ra 
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 loại giao tử. Vậy cơ thể có kiểu gen AaBbDd sẽ cho tối đa 
[image: image285.wmf]3
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=

 loại giao tử.

Bài 2: Hãy trình bày phương pháp viết giao tử của cơ thể tam bội, cơ thể tứ bội.

Hướng dẫn trả lời
a. Giao tử của cơ thể tam bội
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Ở cơ thể tam bội (3n), NST tồn tại thành bộ 3 chiếc nên khi giảm phân thì 2 chiếc đi về giao tử thứ nhất, chiếc còn lại đi về giao tử thứ 2, do đó sẽ phân li cho giao tử 2n và giao tử n. Nếu bố trí các gen của cơ thể thành tam giác thì giao tử sẽ là các đỉnh và cạnh của tam giác đó. Ví dụ cơ thể tam bội AAa sẽ cho các loại giao tử là:
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b. Giao tử của cơ thế tứ bội
Ở cơ thể tứ bội (4n), NST tồn tại thành các bộ bốn, khi giảm phân bình thường thì sẽ phân li cho giao tử 2n. Vì vậy nếu bố trí các gen của cơ thể thành tứ giác thì giao tử sẽ là các cạnh và đường chéo của tứ giác đó. Ví dụ cơ thể tứ bội AAaa sẽ cho các loại giao tử là:
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	- Sắp xếp các gen của cơ thể tam bội thành các đỉnh của một tam giác, giao tử của cơ thể tam bội là các đỉnh và các cạnh của tam giác đó.

- Sắp xếp các gen của cơ thể tử bội thành đỉnh của một tứ giác, giao tử của cơ thể tứ bội là các cạnh và đường chéo của tứ giác đó.


Bài 3: Cơ thể Aa giảm phân sẽ tạo ra những loại giao tử nào trong các trường hợp:

a. Các cặp NST phân li bình thường.

b. Tất cả các cặp NST không phân li ở giảm phân 1, giảm phân 2 phân li bình thường.

c. Tất cả các cặp NST đều phân li bình thường, giảm phân 2 tất cả các NST đều không phân li.
Hướng dẫn giải
a. Các cặp NST phân li bình thường thì cơ thể Aa sẽ tạo ra 2 loại giao tử là A, a.

b. Nếu ở giảm phân 1 tất cả các cặp NST không phân li, giảm phân 2 diễn ra bình thường thì giao tử có bộ NST lưỡng bội và kiểu gen giống với kiểu gen của cơ thể.
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c. Nếu giảm phân 1 diễn ra bình thường nhưng ở giảm phân 2 tất cả các cặp NST không phân li thì giao tử có bộ NST lưỡng bội nhưng kiểu gen bằng 2 lần kiểu gen của giao tử lúc giảm phân bình thường.
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	- Nếu ở giảm phân 1 tất cả các cặp NST không phân li, giảm phân 2 phân li bình thường thì giao tử có kiểu gen giống với kiểu gen của cơ thể tạo ra nó.

- Nếu ở giảm phân 1 các cặp NST phân li bình thường, giảm phân 2 tất cả các cặp NST không phân li thì giao tử có kiểu gen bằng 2 lần giao tử bình thường.


Bài 4: Cho biết thể tứ bội giảm phân chỉ sinh ra giao tử lưỡng bội, thể lưỡng bội giảm phân chỉ sinh ra giao tử đơn bội. Ở một loài thực vật, tính trạng màu hạt do một gen có 3 alen là 
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 quy định, trong đó A1 quy định hạt vàng trội hoàn toàn so với 
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 quy định hạt xanh và trội hoàn toàn so với 
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 quy định hạt trắng. Cho cây lưỡng bội hạt vàng thuần chủng lai với cây lưỡng bội hạt trắng thuần chủng được 
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. Cho cây 
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 lai với cây lưỡng bội hạt xanh thuần chủng được 
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. Gây tứ bội hoá 
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 bằng hoá chất cônsesin thu được các cây tứ bội gồm các cây hạt xanh và cây hạt vàng.
a. Giải thích vì sao cônsesin có khả năng gây đột biến đa bội?
b. Cho cây tứ bội hạt vàng 
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 lai trở lại với cây 
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 thu được 
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. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình ở 
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c. Nếu cho các cây tứ bội hạt vàng ở 
[image: image301.wmf]2
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 lai với cây tứ bội hạt xanh ở 
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 thì tỉ lệ kiểu hình ở đời con như thế nào?

Hướng dẫn giải
a. Cônsesin có khả năng gây đột biến đa bội là vì:
- Cônsesin là chất hoá học ngăn cản sự hình thành thoi tơ vô sắc (thoi tơ phân bào). Khi không có thoi tơ phân bào thì NST không phân li về 2 cực tế bào nên không xảy ra quá trình phân chia nhân → hình thành tế bào đa bội.
- Cônsesin ngăn cản sự hình thành thoi tơ vô sắc bằng cách ức chế hoạt động của các enzym tổng họp vi ống và vi sợi. Vì vậy khi sử dụng hoá chất cônsesin thì sẽ làm giảm hệ thống khung xương của tế bào (do cản trở hình thành vi ống, vi sợi).
b. Cho cây tứ bội hạt vàng 
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 lai trở lại với cây 
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 thu được 
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- Kiểu gen của 
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 lai với cây lưỡng bội hạt xanh thuần chủng 
[image: image310.wmf]22

AA

 thu được 
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- Kiểu gen 
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 là 
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Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây 
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Cây tứ bội hạt vàng 
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 lai với cây 
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Cây 
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 giảm phân cho 3 loại giao tử với tỉ lệ là
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Cây 
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 giảm phân cho 2 loại giao tử là 
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Cây hạt xanh có kiểu gen 
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 → Cây hạt vàng có tỉ lệ 
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Như vậy, tỉ lệ kiểu hình ở đời con là 11 hạt vàng : 1 hạt xanh

c. Cho các cây tứ bội hạt vàng ở 
[image: image340.wmf]2

F

 lai với cây tứ bội hạt xanh ở 
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Cây 
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 giảm phân cho 3 loại giao tử với tỉ lệ là 
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Cây 
[image: image345.wmf]2233
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 giảm phân cho 3 loại giao tử với tỉ lệ là 
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Tỉ lệ kiểu hình ở đời con là:

Cây con gen 
[image: image362.wmf]1

A

 thì có hạt vàng nên có tỉ lệ 
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Cây không có gen 
[image: image364.wmf]1

A

 mà có gen 
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 thì có hạt xanh 
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Vậy tỉ lệ kiểu hình đời con là 5 hạt vàng : 1 hạt xanh.

Bài 5: Ở phép lai ♀ Aa 
[image: image367.wmf]´

 ♂ Aa, đời con có một thể đột biến có kiểu gen AAAA.
a. Thể đột biến này có bộ NST như thế nào?
b. Trình bày cơ chế phát sinh thể đột biến nói trên.
Hướng dẫn giải
a. Thể đột biến này có kiểu gen gồm 4 alen ở gen A. Vậy nó thuộc thể đột biến tứ bội (4n) hoặc thể bốn nhiễm (2n+2). Nếu là thể bốn nhiễm thì phải xảy ra ở NST chứa gen Aa.
b. - Thể tứ bội AAAA được phát sinh từ phép lai ♀Aa 
[image: image368.wmf]´

 ♂Aa theo một trong hai cơ chế: (Rối loạn giảm phân 2 của cả bố và mẹ hoặc rối loạn nguyên phân).
* Đột biến được phát sinh ở quá trình giảm phân 2 của cả cơ thế bố và mẹ. Ở giảm phân 2 của cơ thể ♀ Aa, tất cả các NST đều không phân li nên đã tạo ra giao tử lưỡng bội AA, ở cơ thể ♂Aa, tất cả các NST không phân li trong giảm phân 2 tạo giao tử AA. Qua thụ tinh giữa giao tử lưỡng bội AA với giao tử lưỡng bội AA tạo ra hợp tử tứ bội có kiểu gen AAAA. 

* Đột biến được phát sinh ở lần nguyên phân đầu tiên của hợp tử. Ở phép lai ♀Aa 
[image: image369.wmf]´

 ♂Aa, giảm phân và thụ tinh bình thường sẽ tạo ra 4 loại hợp tử, trong đó có hợp tử AA. Ở lần nguyên phân đầu tiên của hợp tử AA, tất cả các cặp NST được nhân đôi mà không phân li nên đã tạo ra tế bào tứ bội có kiểu gen AAAA, sau đó phát triển thành thế tứ bội có kiểu gen AAAA.
- Cơ chế phát sinh thể bốn nhiễm AAAA từ phép lai ♀Aa 
[image: image370.wmf]´

 ♂Aa

Đột biến được phát sinh ở quá trình giảm phân 2 của cơ thế bố và mẹ. Ở giảm phân 2, NST kép mang gen AA không phân li, các NST kép khác phân li bình thường, kết quả tạo ra giao tử (n+1) có chứa 2 gen A (AA) và giao tử n-1. Qua thụ tinh, giao tử (n+1) có kiểu gen AA kết hợp với giao tử (n+1) có kiểu gen AA tạo ra họp tử (2n+2) có kiểu gen AAAA.
Bài 6:
a. Cho biết giao tử đực lưỡng bội không có khả năng thụ tinh, gen A trội hoàn toàn so với gen a. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình của các phép lai sau:

- ♂Aa 
[image: image371.wmf]´

 ♀AAa

- ♂AAa 
[image: image372.wmf]´

 ♀AAaa

- ♂Aaa 
[image: image373.wmf]´

 ♀AAa

b. Nếu thể lệch bội sinh sản hữu tính bình thường và các loại giao tử được tạo ra đều có khả năng thụ tinh với xác suất như nhau thì khi cho thể tam nhiễm kép tự thụ phấn, loại hợp tử có bộ NST 2n+l ở đời con sẽ có tỉ lệ bao nhiêu?
Hướng dẫn giải
a. Để xác định nhanh tỉ lệ kiểu hình của một phép lai, chúng ta cần tiến hành theo các bước:
- Viết giao tử của cơ thể bố và mẹ. Tính tỉ lệ giao tử chỉ mang gen lặn.

- Tính tỉ lệ kiểu hình lặn (bằng tích tỉ lệ của các giao tử lặn).

- Từ tỉ lệ kiểu hình lặn suy ra tỉ lệ kiểu hình trội → Tỉ lệ kiểu hình của phép lai.

* Cơ thể ♂Aa cho 2 loại giao tử là 1A và 1a, trong đó a có tỉ lệ 
[image: image374.wmf]1
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Cơ thể ♀AAa cho 4 loại giao tử là 1AA; 2Aa; 2A; 1a

→ Giao tử chỉ mang gen a có tỉ lệ 
[image: image375.wmf]1
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Tỉ lệ kiểu hình lặn là 
[image: image376.wmf]111
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. Vậy kiểu hình trội chiếm tỉ lệ 
[image: image377.wmf]11
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→ Tỉ lệ kiểu hình là 11 trội : 1 lặn.

* Cơ thể ♂AAa cho 4 loại giao tử là 1AA; 2Aa; 2A; 1a trong đó giao tử đực lưỡng bội không có khả năng thụ tinh nên chỉ còn lại 2A và 1a.

→ Giao tử chỉ mang gen a có tỉ lệ 
[image: image378.wmf]1

3

.

Cơ thể ♀AAaa giảm phân cho 3 loại giao tử là 1AA; 4Aa; 1aa

→ Giao tử chỉ mang gen lặn có tỉ lệ 
[image: image379.wmf]1
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Kiểu hình lặn có tỉ lệ 
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 → Kiểu hình trội là 
[image: image381.wmf]17

18

.

→ Tỉ lệ 17 trội : 1 lặn.

* Cơ thể ♂Aaa cho 4 loại giao tử là 2Aa, 1aa, 1A, 2a trong đó giao tử đực lưỡng bội không có khả năng thụ tinh cho nên chỉ còn lại 1A và 2a → giao tử chỉ mang gen a có tỉ lệ 
[image: image382.wmf]2
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.

Cơ thể ♀AAa giảm phân cho 4 loại giao tử là 1AA, 2Aa, 2A, 1a → giao tử chỉ mang gen a có tỉ lệ 
[image: image383.wmf]1
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. Vậy kiểu hình lặn ở đời con có tỉ lệ 
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→ Kiểu hình trội có tỉ lệ 
[image: image385.wmf]8
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 → Tỉ lệ kiểu hình là 8 trội : 1 lặn.

b. Thể đột biến 3 nhiễm kép (2n+l+l) giảm phân sẽ tạo ra 4 loại giao tử là: n, n+1, n+1, n+2 với tỉ lệ là:

Giao tử 
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)

1

n

4

=

, Giao tử 
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Hợp tử có bộ NST (2n+l) được tạo ra nhờ sự kết hợp của giao tử đực (n) với giao tử cái (n+1) hoặc giao tử đực (n+1) với giao tử cái (n). Như vậy, tỉ lệ của loại hợp tử (2n+l) bằng tích tỉ lệ của các loại giao tử

	♀(n).♂(n + 1) + ♀(n + 1).♂(n) = 2.(n).(n + 1)


→ Hợp tử 
[image: image389.wmf](
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Bài 7: Cho biết trong quá trình giảm phân của cơ thể đực, cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường, cơ thể cái giảm phân bình thường. Hãy xác định số loại kiểu gen của các phép lai sau:
a.  ♂Aa 
[image: image390.wmf]´

 ♀Aa


b. ♂Aa 
[image: image391.wmf]´

 ♀aa


c. ♂Aa 
[image: image392.wmf]´

 ♀AA

Hướng dẫn giải
a. 

- Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực, cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường tạo ra 2 loại giao tử là Aa và O

- Cơ thể cái giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là A và a
- Kết hợp các loại giao tử:
	
	Aa
	O

	A
	AAa
	A

	a
	Aaa
	a


Có 4 loại kiểu gen là AAa, Aaa, A, a.

b. 

- Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực, cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường tạo ra 2 loại giao tử là Aa và O

- Cơ thể cái giảm phân bình thường tạo ra 1 loại giao tử là a

- Kết hợp các loại giao tử:

	
	Aa
	O

	a
	Aaa
	a


Có 2 loại kiếu gen là Aaa, a.
c. 

- Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực, cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường tạo ra 2 loại giao tử là Aa và O

- Cơ thể cái giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là A và a

- Kết hợp các loại giao tử:

	
	Aa
	O

	A
	AAa
	A


Có 2 loại kiểu gen là Aaa, A.
Bài 8: Ở phép lai: ♂AaBbEe 
[image: image393.wmf]´

 ♀AaBBee. Nếu trong quá trình giảm phân của cơ thể đực và cơ thể cái, ở một số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường; Các cặp NST khác phân li bình thường thì quá trình thụ tinh sẽ tạo ra tối đa:
a. Bao nhiêu kiểu gen?

b. Bao nhiêu kiểu gen đột biến lệch bội?

c. Bao nhiêu kiểu gen đột biến thể ba?

Hướng dẫn giải
a. 

- Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực và cơ thể cái, ở một số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử là Aa, O, A, a.
Aa 
[image: image394.wmf]´

 Aa → AAaa, OO, AAa, Aaa, A, a, AA, Aa, aa. (9 kiểu gen)

- Các cặp NST khác phân li bình thường, ta có:

Bb 
[image: image395.wmf]´

 BB → BB, Bb (2 kiểu gen)

Ee 
[image: image396.wmf]´

 ee → Ee, ee (2 kiểu gen)

(Số loại kiểu gen ở đời con = 9 x 2 x 2 = 36 kiểu gen.

b. Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực và cơ thể cái, ở một số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử là Aa, O, A, a.

Aa 
[image: image397.wmf]´

 Aa → AAaa, OO, AAa, Aaa, A, a. (6 kiểu gen lệch bội)

- Các cặp NST khác phân li bình thường, ta có:

Bb 
[image: image398.wmf]´

 BB → BB, Bb (2 kiểu gen)

Ee 
[image: image399.wmf]´

 ee → Ee, ee (2 kiểu gen)

→ Đời con có số kiểu gen lệch bội 
[image: image400.wmf]62224
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 kiểu gen

c. 

- Trong quá trình giảm phân của cơ thể đực và cơ thể cái, ở một số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử là Aa, O, A, a.

Aa 
[image: image401.wmf]´

 Aa → AAa, Aaa, A, a (Có 2 kiểu gen thể ba)

- Các cặp NST khác phân li bình thường

Bb 
[image: image402.wmf]´

 BB → BB, Bb (2 kiểu gen)

Ee 
[image: image403.wmf]´

 ee → Ee, ee (2 kiểu gen)

→ Đời con có số loại kiểu gen thể ba 
[image: image404.wmf]2228
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 kiểu gen

Bài 9: Ở phép lai: ♂AaBb 
[image: image405.wmf]´

 ♀AaBB. Nếu trong quá trình giảm phân của cơ thể đực có 10% số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường; Có 20% số tế bào của cơ thể cái có cặp NST mang gen BB không phân li trong giảm phân I, giảm phân II bình thường.
a. Quá trình thụ tinh sẽ tạo ra tối đa bao nhiêu kiểu gen đột biến?

b. Ở đời con, loại hợp tử đột biến chiếm tỉ lệ bao nhiêu?

c. Ở đời con, loại hợp tử thể ba chiếm tỉ lệ bao nhiêu? (không tính thể ba kép)

Hướng dẫn giải
a. 

- Xét cặp gen Aa:

Nếu trong quá trình giảm phân của cơ thể đực có 10% số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ là 5%Aa, 5%O, 45%A, 45%a.

Cơ thể cái giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là A và a 

♂Aa 
[image: image406.wmf]´

 ♀Aa → Đời con có AAa, Aaa, A, a, AA, Aa, aa (7 kiểu gen)

- Xét cặp gen Bb:

Có 20% số tế bào của cơ thể cái có cặp NST mang gen BB không phân li trong giảm phân I, giảm phân II bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ là 10%BB, 10%O, 80%B

Cơ thể đực giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là B và b

♂Bb 
[image: image407.wmf]´

 ♀BB → BBB, BBb, B, b, BB, Bb (6 kiểu gen)
→ có 
[image: image408.wmf]7642
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 kiểu gen.
b. 

- Nếu trong quá trình giảm phân của cơ thể đực có 10% số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra 90% loại giao tử bình thường.

- Có 20% số tế bào của cơ thể cái có cặp NST mang gen BB không phân li trong giảm phân I, giảm phân II bình thường sẽ tạo 80% loại giao tử bình thường.

→ Hợp tử bình thường chiếm tỉ lệ = 90% x 80% = 72%.

→ Hợp tử đột biến chiếm tỉ lệ = 100% - 72% = 28%.

c. 

- Xét cặp gen Aa:

Nếu trong quá trình giảm phân của cơ thể đực có 10% số tế bào cặp NST mang cặp gen Aa không phân li trong giảm phân I, giảm phân II diễn ra bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ là 5%Aa, 5%O, 45%A, 45%a.

Cơ thể cái giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là 50%A và 50% a. Ở phép lai: ♂Aa 
[image: image409.wmf]´

 ♀Aa, đời con có 2,5%AAa; 2,5%Aaa; 2,5%A; 2,5% a; 22,5%AA; 45%Aa; 22,5% aa.

- Xét cặp gen Bb:

Có 20% số tế bào của cơ thể cái có cặp NST mang gen BB không phân li trong giảm phân I, giảm phân II bình thường sẽ tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ là 10%BB, 10%O, 80%B.

Cơ thể đực giảm phân bình thường tạo ra 2 loại giao tử là 50%B và 50%b.
♂Bb 
[image: image410.wmf]´

 ♀BB → Đời con có: 5%BBB, 5%BBb, 5%B, 5%b, 40%BB, 40%Bb.
→ Loại hợp tử thể ba có các kiểu gen với tỉ lệ = l%AAaBB + l%AAaBb + l%AaaBB + l%AaaBb + 1,125%AABBB + l,125%AABBb + 2,25%AaBBB + 2,25%AaBBb + l,125%aaBBB + 1,125% aaBBb = 13%.
→ Loại hợp tử thể ba chiếm tỉ lệ = 13%
Bài 10: Cho biết alen trội là trội hoàn toàn, cơ thể tứ bội giảm phân chỉ tạo ra loại giao tử lưỡng bội, cơ thể tam bội giảm phân sinh ra giao tử đơn bội và giao tử lưỡng bội có khả năng thụ tinh bình thường. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình ở đời con của các phép lai sau:
a. AAaa 
[image: image411.wmf]´

 Aaaa

b. Aaa 
[image: image412.wmf]´

 Aaa


c. AAa 
[image: image413.wmf]´

 Aaa

Hướng dẫn giải
a. - Cây tứ bội AAaa giảm phân tạo ra các loại giao tử:

[image: image414.wmf]141
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- Cây tứ bội AAaa giảm phân tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ:
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Kiểu hình lặn chiếm tỉ lệ: 
[image: image427.wmf]1
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→ Kiểu hình trội chiếm tỉ lệ 
[image: image428.wmf]1
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→ Tỉ lệ kiểu hình là 11 : 1

b. – Cây tam bội Aaa giảm phân tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ: 
[image: image429.wmf]2112

Aa,aa,A,a

6666


	
	
[image: image430.wmf]2

Aa

6

 
	
[image: image431.wmf]1

aa

6

 
	
[image: image432.wmf]1

A

6

 
	
[image: image433.wmf]2

a

6

 

	
[image: image434.wmf]2

Aa

6

 
	
[image: image435.wmf]4

AAaa

36

 
	
[image: image436.wmf]2

Aaaa

36

 
	
[image: image437.wmf]2

AAa

36

 
	
[image: image438.wmf]4

Aaa

36

 

	
[image: image439.wmf]1

aa

6

 
	
[image: image440.wmf]2

Aaaa

36

 
	
[image: image441.wmf]1

aaaa

36

 
	
[image: image442.wmf]1

Aaa

36


	
[image: image443.wmf]2

aaa

36

 

	
[image: image444.wmf]1

A

6

 
	
[image: image445.wmf]2

AAa

36

 
	
[image: image446.wmf]1

Aaa

36

 
	
[image: image447.wmf]1

AA

36

 
	
[image: image448.wmf]2

Aa

36

 

	
[image: image449.wmf]2

a

6

 
	
[image: image450.wmf]4

Aaa

36

 
	
[image: image451.wmf]2

aaa

36

 
	
[image: image452.wmf]2

Aa

36

 
	
[image: image453.wmf]4

aa

36

 


Kiểu hình lặn chiếm tỉ lệ: 
[image: image454.wmf]12241
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→ Kiểu hình trội chiếm tỉ lệ: 
[image: image455.wmf]3

4

 → Tỉ lệ kiểu hình là 3 : 1

c. 

- Cây tam bội AAa giảm phân tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ: 
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- Cây tam bội Aaa giảm phân tạo ra các loại giao tử với tỉ lệ: 
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Kiểu hình lặn chiếm tỉ lệ: 
[image: image482.wmf]121
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 → Kiểu hình trội chiếm tỉ lệ: 
[image: image483.wmf]11

12

.
→ Tỉ lệ kiểu hình là 11 : 1

Bài 11: Ở một loài thực vật lưỡng bội, gen A quy định thân cao trội hoàn toàn so với alen a quy định thân thấp; Gen B quy định hoa đỏ trội hoàn toàn so với alen b quy định hoa trắng. Cho cây thân cao, hoa trắng thuần chủng giao phấn với cây thân thấp, hoa đỏ thuần chủng được hợp tử F1. Sử dụng cônsesin tác động lên hợp tử F1 để gây đột biến tứ bội hoá. Các hợp tử đột biến phát triển thành cây tứ bội. Cho rằng cơ thể tứ bội giảm phân chỉ sinh ra giao tử lưỡng bội và các giao tử lưỡng bội thụ tinh bình thường.
a. Cho các cây đột biến tứ bội nói trên giao phấn với cây lưỡng bội thân thấp, hoa trắng. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình đời con.

b. Cho các cây tứ bội 
[image: image484.wmf]1

F

 giao phấn tự do. Hây xác định tỉ lệ kiểu hình đời con.

c. Cho các cây tứ bội 
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 giao phấn tự do được 
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 . Lấy ngẫu nhiên 1 cây ở 
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 , xác suất để thu được cây thân thấp, hoa đỏ?
Hướng dẫn giải
a. 
P: AAbb 
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: AaBb

Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây AAaaBBbb

Cây tứ bội 
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 lai với cây lưỡng bội thân thấp, hoa trắng aabb
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Cây AAaaBBbb giảm phân cho 9 loại giao tử với tỉ lệ là
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Cây aabb giảm phân cho 1 loại giao tử là ab

→ Tỉ lệ kiểu gen ở đời con là:
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 → Tỉ lệ kiểu hình ở đời con là:

25 cây cao hoa đỏ : 5 cây cao hoa trắng : 5 cây thấp hoa đỏ : 1 cây thấp hoa đỏ

b. 

Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây AAaaBBbb

Cây tứ bội 
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 giao phấn
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Cây AAaaBBbb giảm phân cho 9 loại giao tử với tỉ lệ là
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→ Tỉ lệ kiểu hình ở đời 
[image: image500.wmf]2

F

 là: 1225 cây cao hoa đỏ; 35 cây cao hoa trắng; 35 cây thấp hoa đỏ; 1 cây thấp hoa đỏ.

c. Lấy ngẫu nhiên 1 cây ở 
[image: image501.wmf]2

F

, xác suất để thu được cây thân thấp, hoa đỏ là 
[image: image502.wmf]35
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.

Bài 12: Ở một loài thực vật lưỡng bội, gen A quy định thân cao trội hoàn toàn so với alen a quy định thân thấp; Gen B quy định hoa đỏ trội hoàn toàn so với alen b quy định hoa trắng. Cho cây thân cao, hoa đỏ thuần chủng giao phấn với cây thân thấp, hoa trắng được hợp tử F1. Sử dụng cônsesin tác động lên hợp tử F1 để gây đột biến tứ bội hoá thu được các cây tứ bội và một số cây lưỡng bội (do đa bội hoá không thành công).

a. Cho các cây tứ bội 
[image: image503.wmf]1

F

 giao phấn với cây lưỡng bội dị hợp thân cao, hoa trắng. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình đời con.

b. Cho các cây tứ bội 
[image: image504.wmf]1

F

 giao phấn với nhau. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình đời con.

c. Cho các cây tứ bội 
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 giao phấn với các cây lưỡng bội 
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. Hãy xác định tỉ lệ kiểu hình đời con.

Hướng dẫn trả lời
a. 
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Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây AAaaBBbb

Cây tứ bội 
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 lai với cây lưỡng bội thân cao, hoa trắng Aabb
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Cây AAaaBBbb giảm phân cho 9 loại giao tử với tỉ lệ là
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Cây Aabb giảm phân cho 2 loại giao tử là 
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→ Tỉ lệ kiểu gen ở đời con là:
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→ Tỉ lệ kiểu hình ở đời con là:

55 cây cao hoa đỏ : 6 cây cao hoa trắng : 10 cây thấp hoa đỏ : 1 cây thấp hoa đỏ

b. Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây AAaaBBbb

Cây tứ bội 
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 giao phấn
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Cây AAaaBBbb giảm phân cho 9 loại giao tử với tỉ lệ là
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→ Tỉ lệ kiểu hình ở đời 
[image: image521.wmf]2

F

 là: 1225 cây cao hoa đỏ; 35 cây cao hoa trắng; 35 cây thấp hoa đỏ; 1 cây thấp hoa đỏ.

c. Cây tứ bội 
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 lai với cây lưỡng bội 
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Cây AAaaBBbb giảm phân cho 9 loại giao tử với tỉ lệ là
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Cây Aabb giảm phân cho 2 loại giao tử là: 
[image: image526.wmf]1111
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→ Tỉ lệ kiểu hình ở đời con là: 121 cây cao hoa đỏ : 11 cây cao hoa trắng : 11 cây thấp hoa đỏ : 1 cây thấp hoa đỏ.

Bài 13: Ở một loài thực vật lưỡng bội, gen A quy định thân cao trội hoàn toàn so với alen a quy định thân thấp; Gen B quy định hoa đỏ trội hoàn toàn so với alen b quy định hoa trắng. Cho cây thân cao, hoa trắng thuần chủng giao phấn với cây thân thấp, hoa trắng được hợp tử F1. Sử dụng cônsesin tác động lên hợp tử F1 để gây đột biến tứ bội hoá. Các hợp tử đột biến phát triển thành cây tứ bội và cho các cây đột biến này giao phấn với cây lưỡng bội thân thấp, hoa đỏ dị hợp. Cho rằng cơ thể tứ bội giảm phân chỉ sinh ra giao tử lưỡng bội. Xác định tỉ lệ kiểu hình ở đời con.
Hướng dẫn giải
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Tứ bội hóa 
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 sẽ thu được cây AAaaBBbb

Cây tứ bội 
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 lai với cây lưỡng bội thân thấp, hoa đỏ dị hợp aaBb
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Cây AAaabbbb giảm phân cho 3 loại giao tử với tỉ lệ là
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Cây aaBb giảm phân cho 2 loại giao tử với tỉ lệ là 
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→ Ở đời con có tỉ lệ kiểu hình là: 5:5:1:1

Bài 14: Cho biết cặp gen Aa nằm trên cặp NST số 1, cặp gen Bb nằm trên cặpNST số 3. Hãy xác định kiểu gen ở đời con của phép lai ♂aaBb ♀Aabb trong trường hợp:
a. Các cặp NST phân li bình thường trong giảm phân.
b. Ở giảm phân 1 của cơ thể mẹ, cặp NST số 1 không phân li.
c. Ở lần nguyên phân đầu tiên của hợp tử mang gen AaBb, cả 2 NST kép trong cặp NST số 3 không phân li.
Hướng dẫn giải
a. Các cặp NST phân li bình thường thì sẽ tạo ra các giao tử bình thường. Qua thụ tinh sẽ tạo nên các hợp tử có kiểu gen là AaBb, Aabb, aaBb, aabb.
b. Ở giảm phân 1 của cơ thể mẹ (Aabb), cặp NST số 1 không phân li sẽ tạo ra giao tử Aab và giao tử b.
Cơ thể bố (aaBb) giảm phân bình thường sẽ tạo ra giao tử aB và giao tử ab

	
	aB
	ab

	Aab
	AaaBb
	Aaabb

	b
	aBb
	abb


Hợp tử có kiểu gen là: AaaBb, Aaabb, aBb, abb
c. Hợp tử có kiểu gen AaBb có cặp NST kép số 3 không phân li thì cơ thể sẽ là thể khảm. Có một nhóm tế bào mang kiểu gen AaBBbb, nhóm tế bào còn lại mang kiểu gen Aa.
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