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Gido vién viét: L Thi Luyén (0977.204.907)

Pon vi: Trweong THPT Chuyén Lao Cai

PHAN I: PAT VAN PE
I. Ly do chon dé tai

Nhitng nghién ciru toan dién vé gen va protein tir nhiéu sinh vat mang lai cho ching ta bang
chuing thuyét phuc va 4n tuong vé lich sir tién héa chung cua tat ca cac loai ciing nhu sy bao tén
ctia cac co ché phan tir tao nén sy bién d6i sinh vat. Bo may sao chép ADN tu mang 15i va chat gay
dot bién co thé 1am thay thé mot nucleotit hodc dat giy nhidm sac thé. Mot sé thay doi trong bo
gen 1a v hai, mot sé co tac dong nhe, mot sé gay chét, rat it cac dot bién cé ich. Khi trinh tu gen
thay d6i dan dén tac dong c6 hai sé& bi dao thai, tac dong cd loi sé dugc tich lily. Bang cach nay,
thanh phan di truyén caa quan thé sinh vat cd thé bi thay d6i theo thoi gian. Rat nhiéu nghién cau
chi ra rang, nhiéu gen kiém soat qua trinh phat trién giéng nhau ky la ¢ dong vat va nguoi. Tién
hoa hé gen noi riéng va sinh hoc phan tir nodi chung di va dang 1a chuyén dé kho, triru tuong va co
tinh tdng hop twong dbi cao, chiém 20% sb diém cua bai thi ngay 2 trong ky thi chon HSG Quéc
gia 16p 12 THPT. Nham muc dich ty bbi dudng chuy@n mon va c6 mot tu liéu dé gilp cac em hoc
sinh ¢6 kién thirc chuy@n sau hon vé phan nay, qua d6 cac em c nén tang tét dé theo hoc doi tuyén
HSG. T6i bién soan chuyén dé theo mot cach co ban, tong hop va chuyén sau, ciing mét sé dang
bai tap va cau hoi ma da gap trong cac dé thi HSG céc cap vai hy vong nang cao chat luong mii
nhon cua té chuyén mdn, vi vay t6i da lya chon chuyén dé tu bdi dudng: “Sw tién hoa cia hé

gen”.
I1. Muc dich ciia chuyén dé
1. Muc dich ciia chuyén dé

- V& kién thirc: Hé thong kién thirc chuyén sau vé su tién hoa caa hé gen. Gidi thiéu mot sb cu
hoi tu luan, bai tap dé 6n tap, cang cb va khic sau kién thac.

- Vé k¥ nang: Rén cho hoc sinh kha ning tu doc, phan bién chuyén dé; phat trién va rén luyén
kha nang tu duy bao quat va tong hop chuyén dé.

- Chuyén dé 12 tai liéu tu boi dudng chuyén mon cia c& nhan va cac giao vién trong té (sau khi
duoc dong nghiép gop v, bd sung va chinh sira).

2. Huéng phét trién cia chuyén dé



Tiép tuc tu boi dudng chuyén mén, bd sung céc noi dung sau vao phan kién thac co ban va
bai tap twong tng dé c6 mot chuyén dé hoan thién theo chiéu doc cua mach kién thuc:

VL. Sir bién d@oi hé gen va si lién quan y hoc
VII. Qué trinh tién hda cia nhiém sdc thé va ty thé
VIII. Sir tien héa quan thé

I11. Poi twong, pham vi ap dung

Hoc sinh 16p 10 chuyén sinh, cac doi tuyén on thi hoc sinh giéi mon sinh cép tinh va doi tuyén
11, 12 6n thi hoc sinh giéi qudc gia, 1a tu liéu tham khao trong qua trinh 6n thi THPT Quéc gia.



PHAN II: NOI DUNG
A.TOM LUQC LY THUYET CO BAN
I. Khai quéat vé té chirc hé gen & sinh vat

Genome la mot khai niém dung dé chi toan bo cac gen c6 trong mot giao tir don boi. Lugng
DNA cua genome c6 trong mot té bao sinh vat, bao gom tat ca cac gen va cac doan DNA giira cac gen.

Genome cua Eukaryote rat phirc tap vé cau trdc va chtc ning. Hau hét cac Eukaryote déu chira
thdng tin di truyén nam trong cac t6 chirc khac nhau nhu: nhan, ty thé, luc lap (c6 & cac sinh vat quang
hop). Sinh vat nhan thuc (Eucaryota) c6 99% hé gen trong nhan bao (kich thudéc 16n, dang ma nam
trén cac nhiém sac thé) va 1% trong mot s6 bao quan nhu luc lap va ty thé (kich thudc nho, dang vong
khép kin). Hé gen cua sinh vat nhan so (Procaryota) nhu virus, vi khuan ciing c¢6 kich thuéc nho va
dang vong khép kin.

Genome khéng don thuan 1a tap hop cac gen. Cau tric cua hé gen rat phic tap va co trat tu lién
két chat ché trén cac chromosom (nhidm sic thé - NST). Céc gen trén cing mot NST hop thanh mot
nhom lién két. Cac gen trong cing nhom lién két duoc di truyén thong thuong khong doc 1ap nén khi
tai t6 hop, cac gen ciing di truyén lién két theo su tai t6 hop cap NST tuong dong; ngoai trir trong quéa
trinh c6 xay ra dot bién.

1. Kich co hé gen

Prokaryote la nhitng sinh vat don bao ma khoéng cé cac bao quan c6 mang bao boc, hé gen hoan
chinh cua prokaryote chi chira mot phan ta AND dang vong duy nhét, kich thuéc thay doi tir 0,7 x 108
dén 10 x 10° cap nucléotit. Phan 16n hé gen vi khuan c6 kich ¢& tir 1 dén 6 triéu cip bazo (bp); chang
han nhu hé gen cua E. coli 1a 4,6 triéu bp. Hé gen cua cac vi khuan co trong phan 16n cac truong hop
gidng véi hé gen vi khuan. Mot sé loai vi khuan c6 chtra tir hai dén vai nhidm sac thé, chang han nhu
vi khuan Vibrio cholerae ¢ hai nhiém sic thé dang vong; vi khuan Borrelia burgdorferi, (gay bénh
trong bénh Lyme) duy nhat cé chira mot nhidém séc thé dang thang.

Hé gen cua prokaryote Ién nhat va hé gen cua eukaryote nho nhat twong dwong nhau, nhung nhin
tdng thé, hé gen cua prokaryote nho hon nhiéu (thudng nho hon 5Mb). Hé gen cua vi khuan dién hinh
la Escherichia coli 12 4,64 x 108 cap nu, bang 2/5 hé gen ciia nAm men.

Kich thudc hé gen mét s sinh vat nhan thuc dugc trinh bay trong bang 1.



KEE 'fi'ﬁmcgo?(’h?‘i’)‘ Sé Sé gen/Mb
gen

Vi khuin Haemophilus

bifluenzae Escherichiacoli 1.8 1700 940
4.6 4400 950

Vi khuan cé

Archaeoglobus fulgidus 2,2 2500 1130

Methanosarcina barkeri 438 3600 750

Sinh vat nhan that Saccharomyces

cerevisiae (nam men) Caenorhabditis 13 6200 480

elegars (giun tron) 100 20.000 200

Arabidopsis thaliana(cay thudc ho mu tat) 118 25500 215

Drosophila melanogaster (rudi giiim) Oryza 180 13.700 7

sativa(lua gao) 390 40000 140

Danio rerio (ca ngra) Mus 1700  23.000 13

musculus (chudtnha) 2600 22.000 11

Homo sapiens (nguroi) 3200 20.500 7

Fritillaria assyriaca (cay thudce ho 1ily) 120.000 ND ND

* ot 50 50 lizn trén fiy €O BE 38 droc chinh ¥ s2u n2y do cac piin tch 1 =0 vin fang tép e tin hinh Mb= 1 iz cp bazo(bp)
ND=cmzxacinh

Badng 1. Kich ¢ hé gen va sé gen wéc tinh

Kich thugc hé gen (sb cap base: bp) ¢ sinh vat bac cao thay d6i tir 10° - 10, Hé gen cua sinh vat
c6 cau tric cang phuc tap thi cang c6 nhiéu nu khong 1am nhiém vu ma hoé cho céc prétéin. S¢ di co
su khac biét nay 1a do: Co thé cang c6 ciu tao phic tap thi cang can c6 nhiéu gen ma hoé cho cac
protéin khac nhau nén lam ting kich thudc hé gen. Tuy nhién & sinh vat bac cao ¢6 ton tai nhiéu trinh
tu nucleotit 1ap lai & gitta cac gen, trong cé4c intron, cac gen gia... Cac loai vi khuan khdng c6 gen phan
manh va khong c6 hién tuong ldp gen. Céc sinh vat nhan thuc cang c6 cau tao phuc tap thi gen caa
ching cang c6 nhiéu intron. Chi rat it c4c gen caa nAm men chta intron. Gen caa nguoi déu co tir Vai
tGi nhiéu intron.

2. S6 lwong gen

Hé gen nho nhat 1a hé gen cua Nanoarchaeum equitans, mot loai vi khuan c6 & bién, c6 khoang
550 gen. Céc vi khuan ki sinh hé gen c6 khoang 1000 gen, vi khuan séng ty do c6 tir 2000 dén 4000
gen. Con eukaryote ty do dién hinh ¢ khoang 6000 dén 50000 gen. P¢ dai trung binh & mot gen cua
vi khuan bang khoang 2/3 gen ¢ sinh vat nhan thuc (so sanh sau khi da loai bo céc intron). Cac gen &
vi khuan thuong dai hon mét chdt so véi gen & vi khuan cé.



Bang 2. Sw twong quan giira s6 gen va kich cé hé gen ¢ mét sé loai sinh vdt nhan thyc

B6 gen cua eukaryote noi chung la 16n hon so vai prokaryote. Bo gen cua sinh vat eukaryote phic
tap theo trinh d6 t6 chirc cua co thé va cd nhiéu nhidm sic thé, dugc t6 chac chat ché trong cau tric
cua NST. S6 lugng gen trung binh tinh trén triéu cap nu khong ty 1¢ thuan véi kich thuéc hé gen vi
sinh vat c6 cau tao co thé co gen phan manh nén mot gen cd thé quy dinh nhiéu prétéin khac nhau do
viéc cit ndi mARN theo cac cach khac nhau. Do c¢6 gen phan manh nén trong qué trinh hoat dong, cac
exon cd thé duoc sap xép theo cac cach khac nhau da tao nén céc protéin khac nhau. Sy cd mat cua cac
intron lam cho kich thudc hé gen caa eukaryote dai hon.

3. Mat d¢ gen va cac trinh tw ADN khdong méa hoa

Bén canh kich c& hé gen va sé gen, chung ta ciing c6 thé so sénh mat d6 gen ¢ nhitng loai
khac nhau, nghia la c6 bao nhiéu gen trén mot don vi chiéu dai caa ADN. Hé gen cua sinh vat nhan
that thuong c6 hé gen 16n hon nhung lai ¢6 s6 gen it hon trén ciing mot s6 nhat dinh cac cap bazo.
Nguoi ¢6 kich ¢& hé gen lén hon hang tram tham chi hang nghin 1an so vai hé gen cua phan I6n
cac loai vi khuan (bang 1). Ngay ca céc loai sinh vat nhan that don bao, nhu nim men, ciing ¢6 it gen
hon trong mdi mdt triéu cip bazo so vdi cac loai vi khuan va vi khuan co. Trong sb cac hé gen da duoc
giai trinh ty hoan toan dén nay, nguoi va cac loai thi c6 mat do gen thap nhat. Trong tat ca cac hé
gen vi khuian di duoc nghién ctu dén nay, phan 16n ADN chira cac gen ma hoa cho protein, tARN
hodc rARN: mét luong nho cua céc trinh ty ADN con lai gdm chu yéu 1a céc trinh ty diéu hoa khong
dugc phién mé4, chang han nhu cac trinh ty khoi dau phién ma (promoter). Trinh tu céc nucleotit
doc theo mot gen ma hda protein ¢ vi khuan thuong khong bi ngat quang tir vi tri bat dau cho dén vi tri
két thic boi céc trinh tu khong ma héa (intron). Nguoc lai, & cac hé gen sinh vat nhan that, phan lén
ADN hoic khéng duoc ding dé mad hoa cho protein hoic khdng dugc phién ma thanh cac phan tur
ARN biéu hién chuc nang (nhu tARN chang han), dong thai ADN chua nhiéu trinh tu diéu hoa phuc
tap. Trong thuc té, hé gen nguoi chita ADN khong ma hda nhiéu hon khoang 10.000 Ian so vai hé gen
vi khuan. Mot sb trinh tu ADN khong ma héa ndy & sinh vat nhan that da bao xuat hién trong cac
intron ctia cac gen. Thuyc tién cho thay cac intron la nhan t6 chinh dan dén phan 16n cac khac biét
vé chiéu dai trung binh gitta cac gen cua nguoi (27.000 bp) so véi cac gen cua vi khuan (1000 bp).



Hé gen & nhdm eukaryote nhiéu c4c trinh tu 13p lai. Ngoai ra vi khuan con cé cac yéu tb di truyén
van dong chdng cd kha nang di chuyén trong hé gen tham chi cé thé di truyén tir co thé nay dén co thé
khac.

Hé gen & vi khuan c6 to chac nén chat vai rat it khoang cach giira cac gen, ngoai hé gen, vi khuan
con ¢ dang vat chat di truyén dic biét 1a plasmit. Mot trong cac dic diém dic trung vé hé gen cua
prokaryote 1a sy ton tai cau trdc operon. Cac gen trong cung operon c6 lién quan vé mit chic ning
thudng nam gan nhau va duoc phién ma nhu mot don vi, khoanh cach cuaa hai gen lién tiép c6 khi chi
goém 2 nucleotit.

Vay, qua trinh tién hoa nao cd thé giai thich cho viéc hé gen ¢ sinh vat nhan so nhé hon sinh vat
nhan thuc? Sinh vat nhan so c¢6 kich thuéc nho hon té bao sinh vat nhan thuc va ching sinh san bing
hinh thirc trec phan. Qué trinh tién hoa lién quan dén chon loc ty nhién di wu tién cac té bao sinh san
nhanh hon, cac té bao cang tai ban nhiéu thi phan chia cang nhanh thi chiing cang c6 nhiéu uwu thé
trong quan thé sinh vat nhan so.

Theo cac s6 liéu udc tinh hién nay, hé gen nguoi chira khoang 20500 gen. Tuy vay c¢6 nhiing bang
chang cho thdy hé gen nguoi c6 thé san sinh nhiéu hon 20500 loai chudi polipeptit khac nhau. Nhing
qua trinh nao c6 thé gidp giai thich su khdng nhat quan nay? Thyc té ching ta da biét, do qua trinh cat
intron va ndi cac exon hinh thanh mARN trudng thanh khéc nhau.

Hé gen sinh vt bac cao thudng gom nhiéu ban sao % aoNsiaon
cua ADN va thuong bi gian doan boi cac doan khéng o |
mang thong tin di truyén. Nghién ciru dong hoc phan
tng lai ADN cho thiy genome cua sinh vat nhan so
nhu vi khuan chi c6 mot thanh phan 13 cac doan ADN

don ban khac nhau. Trong khi d6 genome cua sinh vat
60 70 80 90 Nhiét dd (°C)

nhé.n thqu (nhén ChUén) gém 3 ADN khéC nhau Hinh 1.1: Buong cong bién tinh ciia ADN
(1): ADN I3p Iai. (2): ADN khéng Iap lai. (3): ADN don ban

(1) Thanh phan ADN Iap lai nhiéu (khoang 55% hé gen)
(2) Thanh phan ADN lap lai it (khoang 30% hé gen)
(3) Thanh phan ADN don ban (khoang 45% hé gen)

Duéi tac dung caa nhiét, thanh phan ADN Idp lai "la (1) va (2)" bién tinh nhanh hon thanh phan khong
lap lai "1 (3) = ADN don ban .

Mot s6 diém khac nhau co ban vé hé gen cua prokaryote va eukaryote dugc mo ta qua bang sau:




_Chi mot so it Nhiéu loai

Bdng 3. Mgt s6 diém khdc nhau co ban vé hé gen cua prokaryote va eukaryote
II. Co ché tao nén sy tién hoa hé gen
Sy tién hoa tao ra gen c6 chirc ning mai ¢6 thé duoc hinh thanh theo nhiing céach thirc sau:
1. Dot bién gen

Céc tac nhan dot bién 1a nhitng tac nhan hoa ly c6 kha ning khoi phat dot bién gen va dot bién
nhiém sic thé, va kha ning gia ting ty 1¢ dot bién ngau nhién. Tac nhan dot bién hda hoc phai ké téi s6
nhiéu cac hop chat co cau tric va hiéu qua khac nhau nhu nitrite, urethan, foraldehyd, peroxide. Téc
nhan dot bién Iy hoc can néi toi gom tia ion hoa (tia X, tia o, tia y, tia neutron), anh sang tir ngoai, soc
nhiét.

Gen dot bién 1a nhiing gen c6 thé 1am tang ty & dot bién cac gen khac cua hé gen ¢ mirc do khac
nhau.

Ca thé dot bién 1a mot ca thé ma kiéu gen caa no it nhat mot vi tri bi bién d6i dan dén nhiing sai
khéc kiéu hinh nhan biét dugc hay do ludng duoc so véi kiéu hinh binh thuong.

Ap luc @6t bién 12 su gia ting tan s cac allen cua gen trong quan thé bat ngudn tir ty 1& dot bién
khac nhau cua cac allen cua mot gen. Khi tan sé cac dot bién A sang a 16n hon 14 tir a sang A thi ton tai
mot ap luc dot bién @i vai allen a. Bai cac dot bién ¢ gia tri chon loc am nén p luc chon loc c6 tac
dung chéng lai &p luc dot bién.



Ty Ié dot bién 14 thanh phan twong d6i nhitng giao tir co dot bién gen hodc dot bién méi xuat hién
trong tong sé giao tor dugc kiém tra caa mot thé hé. Theo Timofeeff-Resovsky, mdi thé hé rudi
Drossophila c6 2-3% sb con la cha mang mang mot hay vai gen dot bién méi. Theo Muller, & ngudi
trong mdi thé hé cd 10-40% té bao sinh duc 1a thé mang mot dot bién méi xuat hién. Tang nhiét do
thudng gay tang ty 1¢ dot bién.

Dot bién gen 1a nhitng bién ddi xuat hién ngiu nhién hodc giy ra bang thuc nghiém trong thanh
phan phén tir ctia gen; ching lam bién d6i ham luwong théng tin di truyén ma héa hoa hoc (ma di

truyén) va dan dén xuét hién nhiing allen méi.
1.1. Co ché phan tir caa dét bién

Chudi kép polynucleotid la cau triic co sé cia mot gen. Co ché phan tir ciia dot bién gen dya vao
su bién ddi tai mot nucleotid cua chudi don mang ma di truyén (bd ba nucleotid = triplette). Do dic
diém cau tao hda hoc nén chi c6 su thay thé gitta nucleotid A<>G va T<>X, trong khi sy chén thém
hay cat bo nucleotid khong 1é thudc vao loai A, G, T hoic X.

Céc thenhan va Sai hong Cac hop chit Yéutbdi
sy kin gay dét trong sao ndi bao phan Hoa chit Chiduxa truyénvan
bién chépADN (g manh ' dong

ADN kidu dai W \\ / |

Thay ddi phan t& v v v
ADN trudc dot bién

C4tbo phan ADN sai
hong va téng hap I3
Khéng theo mach khud

SOS: Bo qua sai
hong dé tranh gay
chét t& bao

Hoat dong cla hé
théng sra chita 4
ADN Dot b|é\n
phuc hai
v
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Thaythé nucleotit / Hinh thanh  Khong dot Khéng BB Dot bién Thém doan
cac doantrinh tu I3p lai bién

Hinh 1. Cdc co ché gdy dét bién gen
Dot bién thay thé cap nucleotit ndy bang cap nucleotit khac, ma bo ba sau dot bién va trude dot
bién ma hoa cho 2 axit amin khac nhau thi d6 1a dot bién nham nghia. Néu bo ba sau dot bién ma héa

cho amino axit gidng véi bo ba trude dot bién thi d6 1a dot bién dong nghia. Néu bo ba sau dot bién tro
thanh bo ba két thic thi goi 1a dot bién vo nghia.

Kiéu dai Kiéu dai Kiéu dai
_ADN ADN ADN
Khuin miu Khuin miu Khuén mau
mARN mARN MARN
Chudi p«»u.u.u«/mmmks. the  Chudi voﬂvevl"/mmm\mk& i Chusi potipeptic [ITTTTIEHINTINHIZTIHIETI \Codon Két thiic
Diu Amino 'Pudl Carboxyl Diu Amino ‘Dubl Carboxyl Diu Amino / \n.,;,; Carboxyl
T thay C Athay G Athay T
Athay G U thay € Uthay A
Codon kit thiic [ Vet lys j Phe j Gly |aroreitanen T

DOT BIEN NHAM NGHIA POT BIEN DONG NGHIA DOT BIEN VO NGHIA

Hinh 2: Két qud ciia cac dang dat bién thay thé cap nucleotit



Dot bién thém hozc mat cip nu 1am cho ma di truyén bi doc sai ké tir diém dot bién > thay doi
trinh ty axit amin trong chudi polipeptit > thay dbi chtrc nang cua protein. Trong trudng hop mét hoac
thém cap nu cang vé phia dau caa gen thi hau qua cang nghiém trong.

Sy chuyén dich cua cac bazo thudng va bazo hd bién da lam thay d6i kha ning hinh thanh lién két
hidrd, do vay c6 thé dan dén su bap cap nham. Sy loai bé nhém amin & aminoaxit ciing 1am thay thé
cip py-pu bang py-pu khéc. Tac nhan hoa hoc tuong tu nhu cac bazo (5BU) ciing c6 tac dung thay thé
cap nu nay bang cap nu khéc.

Phan &ng loai purine di 1am xuat hién cac dot bién mat cap nu.. Sy ton tai cia cac chat cam Gng nhu
cafein, acridine cé thé lam mat hozc thém cap nu.
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Hinh 3. Phan #ng logi purine va logi amin
1.2. Vai tro ciia ddt bién gen véi s tién hoa ciia gen va hé gen

Nhu vay: M3i dot bién gen lam xuét hién alen méi véi chirc nang méi. Theo thoi gian céc alen cil
va mai lai tiép tuc phat sinh d6t bién tao nén cac alen méi véi cac chtic nang méi, nhd d6 tao ra hién
twgng day alen. Qua chon loc, cac alen méi c6 gia tri phi hop véi hoan canh séng duogc chon loc bao
ton tré thanh gen ¢ chirc ning méi.

Céc dot bién thay thé nucleotit (nguyén khung doc) trong trinh tu ma hda cia mot gen nhung khong
hoic it 1am thay d6i hoat tinh ciia protein do gen d6 ma hoa 1a mot trong nhitng co ché phd bién tao
nén su tién hoa cua gen va hé gen: Dot bién theo kiéu tinh thoai hda ctia ma di truyén, tac 1a nhiéu ma
b ba khac nhau cting ma hoa cho 1 axit amin. Dot bién chuyén doi gitra cac b ba “thoai hoa” khong
lam thay ddi axit amin nén khong 1am thay ddi hoat tinh protein. Dot bién 1am thay doi axit amin,
song la céc axit amin cd tinh chat hoa ly gibng nhau (vi du cing c6 tinh axit, hoic cing c6 tinh bazo,
hoac cung nhom axit amin trung tinh phan cuc, hoac cung nhom axit amin trung tinh khdng phén cuc)
c6 thé khong lam thay d6i hoat tinh cua protein. Dot bién lam thay doi axit amin, nhung axit amin d6
khéng thudc ving quyét dinh hoat tinh protein. Dot bién 1am thay d6i axit amin, nhung axit amin d6
khong 1am thay d6i cau hinh cua protein, vi vay khong gay anh huéng dén hoat tinh protein. Cac
truong hop ndy s& 1am cho céc gen tich liy cac sai khac. Sy sai khac dén mot mie do nao dé chon loc
tw nhién s& wu tién nhitng dot bién cé gia tri thich nghi cao hon.



Tuy nhién, ¢ nhitng dot bién thay thé nucleotit trong trinh tw m& hoa caa mot gen nhiéu kha ning
lam thay doi hodc mét hoat tinh cua protein do gen d6 ma hoa nhu dot bién vé nghia 1am xuét hién céc
ma bo ba két thic (TAA, TAG hoic TGA) trong viing ma hda cua gen. Dot bién thay thé 1am mat ma
bo ba khai dau dich ma (ATG) ¢ dau 5° ciia ving ma hoa cua gen. Dot bién thay thé 1am mat ma bo ba
két thic dich ma (TAA, TAG hoic TGA) ¢ dau 3’ cta ving ma hda caa gen. Dot bién thay thé & vi tri
quan trong xay trinh tu diéu hoa biéu hién cua gen (vi du nhu cac trinh tuy khéi dau phién ma -
promoto, trinh tu ting cuong & sinh vat nhan thuc, trinh tu 5°-UTR khoi dau dich m4, v.v...) 1am gen
khong duoc biéu hién. Cac dot bién thay thé axit amin nhiéu kha ning lam thay dbi hoat tinh cua
protein 13 cac dot bién chuyén cac axit amin wa nudc (phan cuc, c6 tinh bazo, axit) thanh cac axit amin
ki nudc (khdng phan cuc) hoac nguoc lai.

Mot viing trong hé gen von khong ma hoa tich lity cac dot bién tré thanh gen cé chire ning voi uu
thé chon loc nao d6 dugc chon loc tu nhién bao tan.

2. Sw lap gen
2.1. Lip gen kém theo ddt bién gen
* Co ché ciia lap gen

Mot co ché ma qua d6 mot gen (hoic mot doan ADN khac c6 thé bi lap lai (nhan d6i) 1a su tai td
hop xay ra trong quéa trinh giam phan gitra céc ban sao khac nhau cua mot yéu té van dong nam sét
viing bién cua cac gen. Su tai to hop nhu vay xay ra do su “sip hang léch” cua hai nhiém sic tu
khong chi em thuoc cap nhiém sic thé twong dong dan dén su hinh thanh mot nhidm sac tir
mang hai ban sao cuia gen, trong khi nhiém sic tir con lai thi khéng cé ban sao nao cua gen do.

Hinh 4. Co ché cua hién trong lap gen do trao doi chéo khong can

Sy lap gen c6 thé duoc tao thanh do trao d6i chéo khéng can caa cap nhiém sac thé twong dong
xay ra ¢ ki dau giam phan 1 dua dén lap doan & nhidém sac thé, do d6 dua dén lap gen. Lap gen con co
thé xay ra do hién tuong “truot” trong tai ban ADN do mach 1am khudn xé dich so véi mach tuong



ddéng méi duoc tong hop hoic mot phan cia mach 1am khuén duoc dung 1am khuén 2 1an, vi vay mot
doan AND bi lap lai.

* Lgp gen va dgt bién gen 1a mgt trong nhitng co ché tao nén su tién hoa gen

Cac gen méi duogce hinh thanh qua dot bién tir cac ban sao caa cac gen c6 san do 13p gen tao ra.
Céc gen lap tich liy cac dot bién, dac biét 1a cac dot bién thay thé c6 loi duoc chon loc ting cuong tro
thanh gen mai.

Céc sy kién lap doan nhidém sac thé hay lip gen c6 thé dan dén su tién hoa cua cac gen c6 chic
ning lién quan dén nhau, chang han nhu cac ho gen mi hoa cho a-globin va B-globin . Viéc so sanh
cac trinh ty gen trong mot ho da gen c6 thé chi ra thir tu cac gen xuat hién. Trong thuc té, gen globin
t6 tién chung ciing c6 thé 1a ngudn géc ciia gen ma hoa protein co lién két 6xy cd tén goi la myoglobin
va protein ¢ thuc vat la leghemoglobin. Hai loai protein nay hoac dong ¢ dang don phén, va cac gen
cta ching thudc “siéu ho globin”. Tiép theo sau cac su kién Iap gen, su khac biét gitta cac gen trong
cac ho globin rd rang xuat phat tir cac dot bién dugc tich liy trong cac ban sao cua gen qua nhiéu thé
hé.

Rat nhiéu dot bién cd thé da gay hai cho co thé sinh vat, trong khi mot sé dot bién khac khong
gay hau qua gi, nhung c6 mot s it dot bién han 1a da lam thay doi chic ning cua san pham protein
theo cach cd lgi cho co thé sinh vt vao mét giai doan song nhit dinh cia n6é déng thai khong 1am thay
d6i chirc nang van chuyén 6xy cua protein. Co thé gia thiét rang: chon loc tu nhién di tac dong Ién
nhitng gen nay va duy tri chling trong quan thé.
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Hinh 5. M hinh tién héa ho gen a globin va f globin
tir gen globin té tién théng qua lap gen va tich liiy dot bién diém

Sy gidng nhau vé cac trinh ty axit amin cia cac chudi polypeptit a-globin va p-globin
ung ho cho mé hinh lap gen va tich liy dot bién. Chang han nhu, trinh ty axit amin ca cac a-
globin giéng nhau hon rat nhiéu so véi trinh tu caa B-globin. Su ton tai caa mot s6 gen gia nam giira
céc gen globin hoat dong 1a mot bang chimng bd sung khéc ang ho cho mé hinh nay. Cac dot bién ngau



nhién xay ra & nhiing “gen” nay qua thoi gian tién hoa c6 thé da 1am hong sy biéu hién chirc nang binh
thuong cua chdng.

2.2. Lap gen va xao tron éxon

Sy sap xép lai cac trinh ty ADN sin c6 trong cac gen ciing dd gop phan vao sy tién hoa hé
gen. Su cd mit caa intron trong phan 16n c&c gen & sinh vat nhan that da bao c6 thé da thuc day su tién
héa cua cé4c protein cd tiém ning hitu dung méi bang viéc gia tang hién twong lip doan hay sip xép lai
vi tri cua cac exon trong hé gen. Mdi exon thuong ma hda cho mot mién cé cau tric va chirc ning dic
thl caa protein. Sy trao d6i chéo khéng can trong qué trinh giam phan c6 thé dan dén hién tuong lap
gen trén mot nhidém sac thé dong thai 1am mat gen trén nhiém sac thé trong déng vaéi. Bang mot qua
trinh tuong tw, mot exon nhat dinh trong gen c6 thé bi nhan d6i trén mot nhidm sac thé, song lai bi
mat di trén nhiém sic thé kia. Cac gen mang céac exon lip lai c6 thé ma hoa cho mot loai protein
chtra hai ban sao cua mét mién protein. Sy thay d6i ndy trong cau tric c¢d thé lam ting cuong su biéu
hién chtrc nang cta protein néu protein d6 lic nay tré nén 6n dinh hon, va ting kha ning lién két véi
mot chat gdn nhat dinh hodc 1am thay d6i mot sb thugc tinh khac. Kha nhiéu gen ma hda protein c6
nhiéu ban sao cua cac exon cd quan hé véi nhau ma cé thé gia thiét ching hinh thanh sau mét qué trinh
lip doan va phan ly. Mot vi du dién hinh vé diéu ndy 1a gen ma hda protein mang ngoai bao
collagen. Collagen 1a mét protein céu trdc c6 trinh tu axit amin véi mace d6 13p lai cao phan anh su lap
lai cia cac exon trong gen collagen.

Theo mot cach khac, su két cip va doi khi phdi tron giira cac exon khac nhau cia cling mot gen
hoac giira hai gen khong alen vai nhau do cac 15i tai to hop xay ra trong qué trinh giam phan. Qua trinh
nay, duoc goi | su trdo exon, c6 thé dan dén sy hinh thanh nhiing protein mai véi nhitng té hop chirc
ning moi. Hay xem vi dy vé gen ma hoa yéu té hoat hda plasminogen mé (TPA, tissue plasminogen
activator). Protein TPA la mét loai protein ngoai bao giup diéu khién sy hinh thanh huyét khéi
(trong qua trinh déng mau). Protein nay gdm c6 4 mién chirc nang thudc 3 loai khac nhau; mdi
mién duoc mid hoda bdi mot exon, trong d6 c6 mot exon xuat hién véi hai ban sao. Do mdi loai
exon nay ciing dugc tim thdy & nhitng protein khac nira, nén ngudi ta cho rang gen ma héa TPA da
hinh thanh sau mot sé sy kién lip doan va trao exon.
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Hinh 6. S tién hda cia mét gen méi bang co ché x&o trén exon



Nhu vay trao doi chéo khong can & cap nhiém sic thé twong dong, mot éxon nhat dinh trong gen
c6 thé Iap lai trén mot nhidm sic thé ndy, song lai mat di trén mot nhidm sac thé kia. Loai protéin do
gen mang céc éxon lap lai ma hda chira hai ban sao cia mot mién protéin lam tang cudng su biéu hién
chtrc niang cua protéin néu protéin nay tré nén 6n dinh hon thi dwoc chon loc tu nhién duy tri. Su két
cdp va doi khi phdi tron gitra cac éxon khac nhau caa ciing mét gen hoic giira 2 gen khong alen véi
nhau do cac 13i tai t6 hop trong qua trinh giam phan, c6 thé dan dén sy hinh thanh nhiing protéin maoi

V6i nhiing chirc nang maoi.
3. Tac dong cia yéu té di truyén van dong véi su tién hoa gen

Su c6 mit 6n dinh cua cac yéu té van dong von chiém mot phan 16n hé gen & mot s6 sinh vat nhan
that phi hop véi ¥ twong cho rang ching giit mot vai trd quan trong trong qua trinh tién hoa hé gen cua
nhitng sinh vat nay. Nhitng yéu t6 nay co6 thé gop phan vao su tién hda cua hé gen theo ba cach duoc
dé cap dudi day:

Tht nhat, cac yéu té van dong co trinh tu gidng nhau nam phan tan khap hé gen 1a diéu kién thic
day hién nrong tai to hop giira cac nhiém sdc thé khac nhau boi n6 cung cap nhitng ving trong ddng
cho hoat dong trao d6i chéo. Yéu t di truyén van dong cé thé lam tang s luong ban sao cua ching
nam rai rac trong hé gen cung cap céc vi tri xay ra tai to hop twong déng dan dén cac dot bién tai cau
tric nhidm sic thé, tai to hop cac exon. Phan 16n nhimg thay d6i nhu vay cd 18 1a gay hai, ddn dén hién
tuong chuyén doan nhidm sic thé hoic nhimg thay doi khéc trong hé gen vdn c6 thé gay chét sinh vat.
Nhung qua thoi gian tién hoa lau dai, mot sy kién tai to hop ngau nhién ciing co thé ¢6 lgi cho co thé
sinh vat.
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(b) Sw di chuyén cia retrotransposon théng qua trung gian ARN)
Hinh 7. Sir di chuyén cua yéu té di truyén vin déng
da cung cdp Vi tri twong g cho sw tai té hop twong dong giira cac nhiém sdc thé

Thi hai, ching c6 thé lam dizt gdy cac gen hodc cac trinh tw diéu hoa biéu hién gen. Véi cach nay
su di chuyén cua cac yéu t6 van dong ciing c6 thé gay nén nhitng hau qua truc tiép. Vi dy, néu
mot yéu td van dong “nhay” vao giita trinh ty ma hda protein, thi n6 s& ngan can té bao san xuat ban
phién ma binh thuong cua gen. Néu mét yéu t6 van dong cai vao gitra mot trinh tu diéu hoa, thi sy di



chuyén d6 co thé dan dén viéc sinh tong hop mot hoic mot sb protein ting 1én hoic giam di. Su di
chuyén cua cac yéu té van dong co thé gay nén ca hai kiéu hiéu ung trén d6i véi cac gen ma hoa cho
cac enzym tong hop sac té ¢ hat ngd trong thi nghiém cua McClintock. Phan 16n nhitng thay doi nhu
vy thudng co hai, song trong mot thoi gian tién hoa dai thi mot sé thay doi do lai tao nén uu thé vé
kha niang song sot.
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Hinh 8. Anh hwong ciia mét yéu to vin dong trong chirc ning va biéu hién ciia cdc gen muc tiéu

Chu thich: Yéu t6 di truyén vdn dong duwoc thé hién nhw mot hinh chiv nhdt mau ds, gen dich (X) duoc bao g&m nhiéu exon.

Protein ma vung cua exon la mau xanh la cdy va khu viuc chuwa dwoc dich la vang.
(1) Khi yéu t6 vin dong chén vao giita exon

(2) Yéu t6 vdn déng chén vao ving diéu hoa ciia gen

(3) Yéu t6 vdn déng chen vaio viing khéng ma héa ciia gen

O dong vat, khi mot yéu t6 di truyén van dong chén vao ving diéu hod ¢ dau mot gen cau trdc qui
dinh mot protein dugc biéu hién ¢ giai doan phat trién phdi véi truong hop dot bién do yéu tb di truyén
van déng chén vao viing ma hoé cua gen cau tric: Khi yéu té di truyén van dong chén vao ving ma
hoa ciia mot gen qui dinh tong hop chudi polypeptit thi chi gay ra san pham bat thuong hodc khong tao
ra san pham va chi anh hudng téi mot s6 it tinh trang; Khi yéu t6 di truyén van dong chén vao giira
vung diéu hoa cé thé gay nén hau qua nghiém trong do nd 1am cho gen biéu hién nham thoi diém hoac
nham vi tri ddn dén quai thai hoac gay chét. Vi vay hau qua gy ra trong trudng hop nay s& nguy hiém
hon so vé&i dot bién ¢ viing cau tric, dac biét 1a doi vai gen diéu hod ma san pham cia n6 diéu hoa hoat
dong cua hang loat gen khéc.

Thi ba, trong qua trinh di chuyén, cac yéu t van dong cd thé mang theo mot gen hodc mot nhoém
gen téi mot vi tri méi trong hé gen. Co ché nay cé thé giai thich cho viéc cac ho gen a-globin va B-
globin & ngudi nam trén cac nhidm sac thé khac nhau, cling nhu hién twong cac gen thanh vién cua



mot s6 ho gen khac nam phéan tan khap hé gen. Boi mot qua trinh tuong tu dién ra lau dai,
mot exon tir mot gen c6 thé duoc cai vao mot gen khéac bai co ché gidng véi hién tuong trdo exon
trong tai t6 hop. Vi du nhu, mot exon ¢6 thé duoc cai vao trong mot intron cia mot gen ma hda protein
bai hoat dong cua mot yéu té van dong. Néu exon duoc cai vao d6 dugc duy tri trong ban phién ma
ARN trong qué trinh hoan thién ARN, thi protein dugc tong hop ra s& c6 them mot mién (domain)
méi; diéu nay c6 thé dan dén mot chirc ning méi cua protein.
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Hinh 9. Yéu t6 di déng dem theo gen téi mét vi tri méi

M6t nghién ciu gan day con chi ra mot cach khac ma cac yéu té van dong co thé tao nén cac trinh
tu ma hda méi. Nghién ciru nay cho thay mot yéu to Alu c6 thé “nhay” vao trong mét intron theo cach
tao nén mot vi tri cit intron méi hoat dong yéu trén ban phién ma ARN. Trong qué trinh hoan thién
ban phién ma, c4c vi tri cat intron binh thuong duoc dung thudng xuyén hon, nhung d6i khi intron lai
duoc cat & vi tri mai, dan dén hinh thanh mot s6 ban phién ma mARN hoan thién chira ca yéu té Alu;
két qua 1a yéu t6 nay ma hoa cho mot phan mai cua protein. Bang cach nay, mot kiéu to hop di truyén
mai ¢ thé tao ra trong khi chic ning ctia san pham gen gbc van tiép tuc dugc duy tri.

Hinh 10. Anh hwrong cua yéu té alu véi chite ning gen

Nhu vay, hau hét cac truong hop trén gay hai, tham chi c6 thé gay chét, hoac don gian 1a khdng gay
nén bat ctr hau qua gi. Trong mot sb it trudng hop, nhiing thay d6i ¢o loi ¢ thé xuat hién. Qua nhiéu
thé hé, su da dang di truyén thu duoc s& 1a ngudn nguyén liéu c6 gia tri cho chon loc tu nhién. Sy da
dang hoa cac gen va san pham cua ching 12 mot nhan t6 quan trong trong qué trinh tién héa cia mot
loai mai.



4. Mot s6 co ché khac
4.1. Su l3p lai ca bo nhiém sic thé

Cac sy kién ngau nhién trong giam phan c6 thé dan dén té bao c6 thé c6 them mot hoac nhiéu bo
nhi&m sic thé hién tuong nay goi 1a dot bién da boi. Phan 16n truong hop nhitng su kién ngau nhién
d6 thuong gay chét, nhung trong mot sé hiém trudng hop, ching lai thuc day su tién hoa cua cac gen.
O mot co thé da boi, mot bo cac gen ¢ thé cung cap du cac chirc nang thiét yéu cho co thé 6. Nhiing
gen ¢ nhitng bo nhidm sac thé bo sung cé thé phan ly boi qué trinh tich liy cac dot bién; nhing bién di
nay co thé dugc duy tri néu nhu co thé mang cac dot bién séng sot va sinh san dugc. Bang cach do, cac
gen c6 thé tién hoa véi nhitng chirc nang mai. Cung véi viéc mot ban sao cua gen thiét yéu duoc biéu
hién, sy phan ly cuia mét ban sao khac co thé dan dén mot loai protein van do gen d6 ma hoa song hoat
dong theo mot cach mai, qua d6 1am thay doi kiéu hinh cua sinh vat. Két qua caa sy tich liy cac dot
bién nay co thé dan dén sy phan nhanh tién hoa cia mot loai méi, gibng nhu biéu hién thuong thiy ¢
thue vat. Cac dong vat da boi ciing ton tai, song rat hiém.

4.2. Sy thay doi cau truc nhiém sic thé
* Pt bién mat doan

Khi mot doan nhidm sic thé bj dut roi ¢ hai dau nhung sau d6 khong duoc néi lai thi s& phat sinh
dot bién mat doan. Dot bién mat doan cling co thé xuat hién do hau qua qué trinh trao ddi chéo khéng
can. Hau qua cua dot bién mat doan phu thudc vao chiéu dai cua doan bi mat. Néu doan bi mat chi 1a
mot phan cua gen thi gen s& bi mat chirc nang; con néu doan bi mat chira nhiéu gen thi té bao cé kiéu
hinh bét thuong, tham chi s& gay chét cho thé dot bién.

Hau qua caa dot bién mat doan cling khac nhau gitta dong vat va thuc vat: O dong vat néu dot
bién mat doan duoc phét sinh trong qué trinh hinh thanh giao tir duc thi cac tinh tring mang dot bién
mat doan NST van con kha ning song va kha nang thu tinh. O thuc vat, hat phan vi Iy do nao d6 chira
NST mét don thuong bi hong va khong cé kha ning thy tin. Ly do vi san pham cua qué trinh giam
phan 1a hat phan con tiép tuc dugc nguyén phan, qua trinh nay can nhiéu loai protein khac nhau, nén
viéc mat nhiéu gen s& anh hudng dén sic séng va kha ning phan chia.

Céc dot bién mat doan ddng hop tir thuong bi chét. Mat doan di hop tir ciing c6 thé bi chét do mat
can bang gen hoac néu khdng bi chét thi alen twrong tng dugc biéu hién (gia troi). Dot bién mat doan
nhiém sic thé c6 thé duogc phat hién théng qua hién tuong gia troi. Do 1a truong hop doan bi mat chira
C4C gen troi nén cac gen lan tuong ung trén nhiém sac thé twong dong binh thudng s& dugc bicu hién ra
kiéu hinh. Dot bién mat doan 1am mat di yéu té tc ché hoat dong cua gen hoic mat di ving diéu hoa
trc ché biéu hién caa gen dan dén 1am ting mac d6 biéu hién caa gen, trong mot sé truong hop cac
dang dot bién nay c6 wu thé vai chon loc ty nhién.

* Pt bién chuyén dean nhiém sic thé

C6 nhiéu loai chuyén doan nhiém sic thé nhung pho bién 1a chuyén doan tuong hd. D6 1a loai dot
bién trong d6 hai nhiém sic thé khong twong dong trao d6i doan nhiém sic thé cho nhau. Cac cé thé



chuyén doan di hop tir thuong bi giam kha nang sinh san (bt thy 50%). Cac nhiém sac thé tham gia vao
chuyén doan & ca thé chuyén doan di hop tir bat d6i v6i nhau tao nén cu tric hinh chir thap. Dot bién
chuyén doan déng gop dang ké vao su hinh thanh loai méi. Tur 1au cac nha khoa hoc da biét riang vao
mot thoi diém nao d6 trong vong 6 triéu nam trudc khi cac dang to tién cua nguoi hién dai va
tinh tinh phan Iy khoi nhau va hinh thanh nén céc loai riéng biét, mot su dung hop hai nhiém sic thé
khac nhau von cé & dang to tién da dan dén loai ngudi c6 sé nhidm sic thé don boi (n = 23) khéc véi
cua tinh tinh (n = 24).

Mot vi du khéc, cac nha khoa hoc di tién hanh so sanh trinh ty ADN gitra mi nhiém sic thé cua
nguoi véi trinh tu toan bo hé gen caa chudt cho thay két qua so sanh véi nhidm sic thé s 16 cua nguoi
la: nhitg “khoi” gen 16N trén nhiém sac thé nay duoc tim thay trén 4 nhiém sac thé khac nhau cua
chuot; diéu nay cho thay cac gen trong mdi “khdi” da ton tai cing voi nhau trong qué trinh tién
hoa caa chudt ciing nhu & cac nhanh tién hda cua nguoi.

Hinh 11. Céc khdi trinh tu giong nhau trén cac NST cia nguroi va chugt
* Pot bién lip doan nhidm sic thé (néi dung nay da dwoc dé cdp ¢ muc 3)

La loai dot bién 1am cho mot doan nhidm sic thé nao dé duoc 13p lai trén nhidm sac thé. Thé dot
bién lap doan di hop tir c6 thé duoc nhan biét thdng qua su bat cap khong binh thudng gitta cac nhiém
sac thé lap doan voi cac nhiém sic thé twong ddng cua nd. Lip doan dan dén lap gen, néu kém theo dot
bién gen co thé hinh thanh gen chtic nang mai: Cac gen mai dugc hinh thanh qua dot bién tir cac ban
sao cuia cac gen co san do lap gen tao ra. Cac gen lap tich lily cac dot bién, dac biét 1a cac dot bién thay
thé 6 loi duoc chon loc ting cudng tro thanh gen mai.

Sy lap gen c6 thé duoc tao thanh do trao doi chéo khdng can cua cap nhiém sac thé twong dong xay
ra & ki ¢au giam phan 1 dua dén lap doan & nhiém sic thé, do d6 dua dén lap gen. Lap gen con c6 thé
xay ra do hién twong “trugt” trong tai ban ADN do mach lam khudn xé dich so vai mach tuong déng
méi duoc tdng hop hoic mot phan cua mach 1am khudn duge dung 1am khuén 2 1an, vi vay mot doan
AND bi l3p lai.



Lap doan dan dén l3p gen, 13p gen va xdo tron éxon cung 1a co ché hinh thanh gen chic ning mai:
Gidng nhu qua trinh trao d6i chéo khéng can & cap nhiém sac thé twong ddng, mot éxén nhat dinh
trong gen c6 thé lap lai trén mot nhiém sic thé nay, song lai mat di trén moét nhidm sic thé kia. Loai
protéin do gen mang céac éxon lap lai ma hoa chira hai ban sao cua mot mién protéin lam ting cuong su
biéu hién chirc ning cua protéin néu protéin nay tro nén 6n dinh hon. Sy két cap va doi khi phdi tron
giira cac éxon khac nhau cua cuing mét gen hoic giira 2 gen khong alen véi nhau do céc 16i tai to hop
trong qué trinh giam phan, c6 thé dan dén sy hinh thanh nhiing prétéin mai véi nhiing chire nang méi.

* Pot bién dao doan nhiém sac thé

La kiéu dot bién 1am cho mot doan nhiém sic thé nao d6 bi dut ra rdi lai ndi lai nhung theo chiéu
nguoc lai 180°. Cac ca thé bi dot bién dao doan thuong bi giam kha ning sinh san. Dot bién chuyén
doan va dao doan lam thay doi vi tri gen trén nhiém sac thé: chuyén gen tir ving di nhiém sic sang
vling nguyén nhiém sic lam ting muc do biéu hién gen. Dot bién chuyén doan va dao doan 1am thay
ddi vi tri gen trén nhiém sic thé c6 thé dan dén thay d6i mac do hoat dong cua gen nhu chuyén gen
dén mot viing promoter manh lam ting mirc d6 biéu hién caa gen.

Céc truong hop ma dot bién dao doan gop phan hinh thanh loai mai: (1) Dot bién dao doan ma co
doan ma cac diém dat gdy khdng pha hong cac gen trén NST thi ca thé dao doan dong hop tir ¢d thé
séng sot va sinh san binh thudng tao nén dong dao doan ddng hop tir, cach li sinh san véi cac dang
binh thudng (khdng bi dao doan) s& c6 nhiéu co hdi gép phan hinh thanh loai mai. (2) Cac gen c6 loi
trén cing 1 NST, néu phan b xa nhau thi chiing dé xay ra trao d6i chéo khién cac gen d6 di truyén
khong thuong xuyén cuing nhau. Do vay, néu viing NST chira cac gen ¢6 loi ndy bi dao di 180° thi dao
doan s& ngan can trao d6i chéo gitta cac gen nay va nhu vay ching ludn di truyén cing nhau s& cé
nhiéu co hdi gop phan hinh thanh loai mai.(3) Cac cé thé chuyén doan dong hop tar, néu chaa cac gen
c6 loi trong ving dao doan thi nhitng gen nay ludn di truyén ciing nhau va dan dan cd thé tao nén quan
thé thich nghi khac biét vai quan thé géc, do vay, dé& hinh thanh nén loai méi. (4) Ving dao doan Ion
thi cé thé di hop tur bi bat thu & mac do cao hon so v6i dao doan nho (do trao d6i chéo hay xay ra trong
vung dao doan 16n 12 16n hon). Do vay, mic do céch li sinh san cao hon, hinh thanh loai méi dé hon.

Nhu vay, su sap xép lai cac nhiém sic thé c6 thé dan dén sy hinh thanh hai quan thé khdng
con c6 kha ning giao phdi voi nhau nira, va né tré thanh mot budc trong con dudng dan dén su hinh
thanh hai loai tach biét

5. Hai co ché chinh tao nén su tién hoa cia gen & prokayryote
5.1. Dot bién (Co ché nay da dé cap ¢ muc 11.1)
5.2. Chuyén gen ngang

O vi khuan, théng tin di truyén dugc truyén mot chiéu tir thé cho sang thé nhan va tao ra hop tir
timg phan (chuyén gen doc). Tai to hop ¢ vi khuan c6 thé thuc hién bang cac doan ADN tran trong
bién nap, hay phage trong tai nap, nho giao nap khi 2 té bao khac gidi tinh gin v6i nhau (chuyén gen
ngang).



Hinh 14. Sy truyén gen ngang & vi khudn

Plasmid 1a nhitng ADN vong tron co thé ton tai doc 1ap hodc chén vao ADN té bao chu co vai
trd quan trong trong chuyén gen. Transposition 1a su chuyén vi gen gom IS, Tn va phage Mu. Céc
phan tir di dong c6 thé gay bién doi sy biéu hién gen. Cac sinh vét Prokaryota nhu vi khuan, vi khuan
lam cling c6 cac quéd trinh sinh sdn twong duong sinh san hitu tinh, dugc goi la can hiu
tinh (parazxuality). Su di truyén nho cac qua trinh can hitu tinh ndy & vi khuan céc alen c6 loi nhu alen
khang khang sinh duoc lan truyén, sy tai t6 hop di truyén duoc day manh, sy tién hoa thich nghi trong

quén thé sinh vat nhan so dién ra nhanh chéng dap g véi su thay ddi cac diéu kién moi trudng.
I11. Vai tro cia viéc so sanh trinh tu cac hé gen va so sanh gen diéu khién sy phat trién

Cac nghién cau so sanh hé gen gitra cac lodi c6 quan hé gan giii ciing nhu gitta cac 10ai c6 muc
d6 phan ly xa hon cung cap nhiéu théng tin gia tri twong ung vé lich sir tién hda can dai va co xua. Cac
trinh ty hé gen nguoi va tinh tinh khac nhau khoang 4%, chu yéu do thém doan, mét doan, va lap doan
trong mot nhanh tién héa. Cung véi cac bién ddi vé cac nucleotit trong nhitng gen dic tha (vi
du gen FOXP2, mot gen anh hudng dén kha ning phat 4m), nhiing thay d6i ndy cé thé giai thich cho
cac dic diém khac biét giira hai loai. Cac da hinh don nucleotit giita cac cé thé trong pham vi mot loai
cling ¢ thé cung cap thong tin vé lich sir tién hoa cia loai do.

So sanh gen diéu khién sy phat trién phat trién: Cac gen diéu khién phat trién va mot s gen
khac c6 lién quan dén qué trinh phat trién & dong vat chita mot viing homeobox; d6 1a trinh ty giéng
hét nhau hoic rat gidng nhau & nhiéu loai. Nhiéu trinh tu c6 quan hé véi nhau duoc tim thay dong thoi
& cac hé gen thyuc vat va nam men. Cac gen diéu hoa phét trién khac ciing c¢6 tinh bao thu cao & cac
loai dong vat, nhung chung c6 thé c6 vai trd khac nhau trong qué trinh phat trién cua cac loai khéac
nhau. Trong qué trinh phét trién phdi & dong vat ciing nhu thuc vat cé mot chudi cac yéu té phién ma
gilip bat hoac tat cac gen theo mat trat tw nghiém ngat. Tuy vay, cac gen diéu khién qua trinh phat trién
twong tu lai c6 trinh tu khac nhau dang ké khi so sanh gitra dong vat va thyuc vat; c6 18 do to tién cua
chung da phan ly tir lau trong qua trinh tién hoa.

IV. Gen gia va su tién hoa hé gen
1. Khéi niém

Gen gia (pseudogene) 1a nhitng gen cau trdc gidng nhu gen thuc nhung khong dugc phién ma hay
trinh tu bazo cua ching cd nhirng sai sot lam cho chidng khong c6 kha nang chira nhitng théng tin sinh
hoc htru ich.



2. Co ché hinh thanh gen gia

(1) Do trao d6i chéo khong can dan dén lap doan — lap gen, sau d6 1a do dot bién gen dic biét 1a dot
bién & promoter — gen gia.

(2) Do qua trinh phién ma nguoc tir MARN trong té bao chét thanh gen sau d6 gen ndy xen cai vao
nhiém sic thé — gen gia gia cong.

(3) Do qué trinh dich khung trong tai ban ADN dan dén lap gen, sau d6 phat sinh dot bién dic biét 1a

dot bién & promoter — gen gia.
3. Vai tro cia gen gia trong tién hoa hé gen

Gen gia khong chiu &p luc chon loc nén dé& dang tich luy dot bién va khi c6 co hoi s& tro lai hoat
dong va cung cap nguyén liéu cho tién hoa.
V. Mot s6 lwu y
1. Gen quan trong thuong c6 tinh bao thu cao trong tién hoa

- Gen quan trong la gen ma héa cho san pham protein c6 vai tro quan trong véi co thé > tc do bién
doi cang cham. Gen it quan trong = toc do bién doi nhanh. M6t s6 gen bien doi nhanh con do trén gen
c6 nhiéu diém nong (de dot bien)

- Gen gia, vling intron ctia gen khong ma hoa cho céc aa. Khi dot bién xay ra né khong biéu hién ra
kieu hinh nén khong bi CLTN dao thai. Chlng chi bi dao thai béi cac yeu to ngau nhién (phu thuoc
thoi gian va tan so cua alen ban dau). Ty 1€ nay thap nén toc d6 bién doi nhanh.

- Vling exon ma héa cho céc aa. Khi dot bién s& biéu hién ra kiéu hinh, chiing s& bi CLTN dao thai néu
6 hai. Thong thuong dot bién,ér exon thuong gay hai co ban than sinh vat, nén chiu tac dong manh cua
chon loc tu nhién = toc @6 bién doi cham.

2. Gen trong ty thé rat quan trong nhung néu xay ra dot bién ¢ viing gen trong ty thé thuong khong bi
anh huong gi vi: TB ¢6 nhiéu ty thé, dot bién ¢ mot vai ty thé khong bi anh hudng gi. S6 ban sao cua
mot gen trong mot ty thé rat nhiéu do vay sy sai hong mot s6 gen ciing khong anh hudng gi.

3. Trong hé gen
- Intron nam rai rac trong cac trinh tu ma hoa cua gen
- Nhiéu ban sao cua yéu tb di truyén van dong phan tan khip hé gen

- C4c trinh tuy AND I3p lau don gian phan b chu yéu & tam dong va trinh ty dau mat cia NST hozc
két cum & vi tri khac trong hé gen.

4. rARN 168S la cdng cu Iy tuong cho xac dinh mdi quan hé gitra cac chung loai prokaryote nhd cac uu
thé:

- Trinh ty nu cua rARN nay bién d6i rat cham trong tién hoa
- rARN nay hién dién trong tat ca c4c sinh vat trén trai dat

- rARN [a mét cau phan caa bo may sinh tdng hop protein va duoc tao ra tir mot gen



B. CAU HOI VA BAI TAP

Cau 1. Bang dudi day cho thay kich thudc hé gen va sé lugng gen (tinh trung binh) trén 1 triéu
cap nuclédtit trong hé gen ¢ céc sinh vat khac nhau. Bang sé liéu nay néi 1én diéu gi? Giai thich.

Loai sinh vat Kich thudc hé gen S6 lwong gen trung binh
Vi khuan H. influenzae | 1,8 950

Nam men 12 500

Ruoi giam 180 100

Nguoi 3200 10

CAu 2. C4c qué trinh tién hda nao c6 thé giai thich cho viéc hé gen & sinh vat nhan so nho hon
sinh vat nhan thuc?

Cau 3. bic diém caa hé gen ¢ dong vat c6 v 1am chang tré nén 16n hon hé gen & sinh vat nhan
S0?

Cau 4. Theo cac s liéu udc tinh hién nay, hé gen ngudi chira khoang 20500 gen. Tuy vay c6
nhitng bang chiing cho thay hé gen ngudi ¢6 thé san sinh nhiéu hon 20500 loai chudi polipeptit
khac nhau. Nhiing qua trinh nao c6 thé gidp giai thich su khéng nhat quéan nay?

Cau 5. Qua trinh tién hoa tao ra gen c6 chirc ning méi c6 thé duoc hinh thanh theo nhiing cach
nao?

Céu 6.

a. Hoat dong cua yéu té di truyén van dong co tac dong dén hé gen cua sinh vat nhan thuc nhu
thé nao?

b. Néu su khac biét vé hau qua dot bién dbi vai co thé dong vat khi mot yéu té di truyén van
dong chén vao ving diéu hoa & dau mot gen cau trac qui dinh mét protein duoc biéu hién ¢ giai
doan phat trién phdi véi truong hop dot bién do yéu té di truyén van dong chén vao ving ma hoé
ctia gen cau trac do.

Cau 7. Gen gia duoc hinh thanh bang nhimg con dudng nao? Gen gia ¢ vai tro gi trong tién hoa
hé gen?



Cau 8. Tai sao trong qué trinh tién hda, ¢ nhiting gen bao thi, ¢ nhiing gen bién doi nhanh?
Céau 9.

a. Trong hé gen caa ngudi, bén canh cac gen cu trac binh thudng con c6 cac gen dugc goi la
gen gia. Gen gia vé co ban c6 trinh tu nuclédtit gidng véi gen binh thuong nhung lai khéng bao
gid dugc phién ma. Hay cho biét gen gia dugc hinh thanh trong qua trinh tién héa tir gen binh
thuong bang cach nao?

b. Tai sao lap gen 1a mot co ché phd bién trong qué trinh tién hoad dan dén sy hinh thanh mat gen
c6 chirc nang mai? Tir mot ving khong ma hoé caa hé gen, hay chi ra mot cach khéc ciing c6 thé
dan dén sy hinh thanh mot gen méi.

Cau 10. Céc intron, yéu t6 di truyén van dong va sy 13p lai don gian phan bd trong hé gen khac
nhau nhu thé ndo?

Cau 11. Tai sao rARN 16S la cong cu ly tuong cho xac dinh méi quan hé giita cac chang loai
prokaryot?

Cau 12. Cac nha khoa hoc da dé xuat hai gia thuyét vé sy hinh thanh gen méi trong qué trinh
tién héa nhu sau: Theo gia thuyét 1, gen méi duoc hinh thanh qua tai to hop cac exon cua cac
gen da c6 trudc; gia thuyét 2 cho rang mot gen duogc 1ap lai thanh 2 hoac nhiéu ban sao, sau d6
c4c ban sao bi dot bién diém phan hda c6 thé din dén hinh thanh gen méi. Bé tim hiéu xem hai
gen A va B (c6 chuc ning khac nhau) ¢ cac loai khac nhau cé duogc tién hoa theo gia thuyét 1
hay gia thuyét 2, ngudi ta da nghién citu san pham protein cia ching o cac loai khac nhau. Hay
cho biét két qua nghién ctru nhu thé nao thi ang ho cho gia thuyét 1 va két qua nghién ciru nhu
thé nao thi ung ho cho gia thuyét 2.

Cau 13. Hay m6 ta tom tat co ché va y nghia cua cac dang dot bién c6 anh huong dén tién hoa?
Cau 14. Téc db tién hda gitra gen trong nhan va gen trong ti thé khac nhau nhu thé nao?

Cau 15. Su khéc nhau trong cau trdc ho gen ma hoa cho rARN va ma hda cho céac protein globin
& nguoi. Voi mdi ho gen giai thich loi thé ctia su ton tai cau truc kiéu ho gen di véi sinh vat?

Céu 16.

a. Trinh bay 3 vi du vé cac 15i xay ra trong cac qua trinh cua té bao cd thé dan dén lip doan
ADN?

b. Ba cach ma yéu t6 di dong duoc coi 1a gop phan vao su tién hoa hé gen?



Cau 17. Céac trinh tw AND duoc goi la cac homebox, gitip cac gen diéu khién phat trién & dong
vat 0 thé diéu phéi qua trinh phat trién. Hay giai thich

a. Tai sao nhitng gen mang ving homebox ¢ tinh bao thu cao trong tién hoa?

b. Tai sao & nhitng gen nay c6 viing trinh tu homebox giéng nhau nhung hinh thai ctia chlng rat
khac nhau?

Céu 18.

a. Giai thich tai sao cac gen cd toc do tién hoa khac nhau

b. Giai thich tai sao n6i khéng phai moi bién di intron déu vuot qua hang rao chon loc tu nhién?
c. Giai thich tai sao cac vung trén gen cd téc do tién hoa khac nhau?

Cau 19.

a. Co mot thé dot bién & cay ngd do hong mot gen duy nhat 1am cho hat ngd nay mam ngay trén
bap. Hay cho biét san pham cua gen d6 1a gi?

b. Loai dot bién ndo chi anh hudong dén thanh phan cua 1 bo ba ma hoa. Dot bién do xay ra & vi
tri ndo trong gen cau tric ¢ anh hudng nghiém trong téi qué trinh dich ma?

Céu 20.

a. Trong qua trinh tu nhan d6i ADN, sy lap rdp nham céac nu ciing c¢6 thé dan toi dot bién gen.
Trong qua trinh phién ma ciing vy, su lip rdp nham cac nu ciing c6 thé tao ra mARN dot bién.
Tai sa0 nhiing sai sot trong qua trinh phién ma nhu vay lai it gay hai cho co thé sinh vat?

b. Ti I& (%) nucleotit khac nhau gitta 5 doan ADN cé do dai bang nhau cua 5 loai duoc cho trong

bang dudi day
Loali A B C D E
A 0 %
B 8 % 0 %
C 8 % 6 % 0%
D 4 % 10 % 10 % 0%




E 7% 3% 5% 9% 0%

Nguyén tic xay dung cdy phét sinh chung loai UPGMA

- Dya trén nguyén ly cac loai/ nhém cang gan giii thi chi s6 khac biét nho.

- Nguyén tic két cap: trong mot bang sé liéu, ta két cap hai loai/ nhom c6 sé khac biét it nhat vao
thanh mot nhdm I16n hon, khi d6 xuat hién mot nhém mai trong bang va cac sé liéu phai sta lai.

- Khi xuét hién mot nhém méi, vi du (A, C) thi khoang cach gitra D dén (A, C) dugc tinh Ia trung
binh khoang céch tir D dén A va tir D dén C.

Dua trén nguyén tic nay, hay thiét 1ap so do cay phat sinh chung loai cua 5 loai trén va cha thich
khoang cach twong ddi trén so do.

C. HUONG DAN TRA LOI CAU HOI VA BAI TAP

Cau 1. Bang du6i day cho thay kich thudc hé gen va sé luong gen (tinh trung binh) trén 1 triéu
cap nuclédtit trong hé gen ¢ céc sinh vat khac nhau. Bang sé liéu nay néi 1én diéu gi? Giai thich.

Loai sinh vat Kich thuac hé gen S6 lugng gen trung binh
Vi khuan H. influenzae | 1,8 950

N4m men 12 500

Ruoi giam 180 100

Nguoi 3200 10

Huwong dén trd 1i:
Bang s6 liéu cho ta thay:
- Kich thudc hé gen ting dan theo mirc do phic tap vé to chirc ciia co thé sinh vat.

-S4 luong gen trung binh trén 1 triéu nucledtit cua hé gen giam dan tir sinh vat nhan so dén
sinh vat nhan thyc don gian (nAm men). Cac loai dong vat cd ciu tao cang phac tap (nhu con
ngudi) cang co6 sé luong gen trung binh trén 1 triéu nucleotit cang thap.

- Hé gen cua sinh vat cd cau trdc cang phuc tap thi cang ¢6 nhiéu nu khéng 1am nhiém vu ma
hoa cho cac protéin. S¢ di co su khac biét nay la do:



+/ Co thé cang c6 ciu tao phirc tap thi cang can c6 nhiéu gen ma hoa cho cac protéin khac nhau
nén 1am ting kich thuéc hé gen. Tuy nhién & sinh vat bac cao c6 ton tai nhiéu trinh tu nucleotit
lap lai ¢ gitra cac gen, trong cac intron, cac gen gia. ..

+/ Céc lodi vi khuan khong c6 gen phan manh va khéng cé hién tuong lip gen.

+/ Céc sinh vat nhan thuc cang cd cau tao phuc tap thi gen cia ching cang ¢é nhiéu intron. Chi
rat it c4c gen cua ndm men chua intron. Gen ciia ngudi déu 6 tir vai téi nhiéu intron.

+/ S6 luwong gen khdng ty 1é thuan véi kich thuéc hé gen vi sinh vat ¢6 ciu tao co thé cd gen
phan manh nén mét gen co thé quy dinh nhiéu prétéin khac nhau do viéc cit néi mARN theo cac
cach khac nhau.

+/ Do ¢6 gen phan manh nén trong qua trinh hoat dong, cac exon co thé dugc sap

CAu 2. C4c qué trinh tién hoa nao co thé giai thich cho viéc hé gen & sinh vat nhan so nho hon
sinh vat nhan thyc?

Huwéng dén trd 1i:

Sinh vat nhan so c¢6 kich thudc nho hon té bao sinh vat nhan thuc va chdng sinh san bang hinh
thirc tryc phan. Qua trinh tién héa lién quan dén CLTN uu tién cic TB sinh san nhanh hon, cac
TB cang tai ban nhiéu thi phan chia cang nhanh thi cang c6 nhiéu wu thé trong quan thé sinh vat
nhan so. Luong AND can phai sao chép ngay cang it, ching sinh san cang nhanh.

Cau 3. Pic diém cua hé gen & dong vat ¢d va 1am chdng tré nén 16n hon hé gen ¢ sinh vat nhan
S0?

Huwéng dén trd 16i:

S6 luong gen 0 DVCV cao hon va ty 18 AND khdng ma hda 16n hon. Ngoai ra sy ¢6 mat cta cac
intron lam cho kich thudc hé gen ciia DVCV dai hon so véi sinh vat nhan so.

Cau 4. Theo cac s6 liéu woc tinh hién nay, hé gen nguoi chira khoang 20500 gen. Tuy vay c6
nhitng bang chiing cho thay hé gen ngudi ¢6 thé san sinh nhiéu hon 20500 loai chudi polipeptit
khac nhau. Nhiing qua trinh nao c6 thé gidp giai thich su khéng nhat quéan nay?

Huwong dén trd 1i:
Do qué trinh cit intron va ndi cac exon hinh thanh mARN truéng thanh

Cau 5. Qua trinh tién hoa tao ra gen c6 chirc ning méi c6 thé dugc hinh thanh theo nhiing céch
nao?



Huwong ddn tra loi: Sy tién hoa tao ra gen c6 chirc nang mai ¢6 thé duoc hinh thanh theo nhiing
cach thurc sau:

- Dot bién gen: Mdi lan dot bién gen 1am xuét hién alen mai véi chic nang méi. Theo thoi
gian cac alen cii va méi lai tiép tuc phat sinh dot bién tao nén céc alen méi vai cac chic niang
mai, nho d6 tao ra hién twong day alen. Qua chon loc, cac alen mai ¢é gia tri phu hop vai hoan
canh séng dugc chon loc bao ton tré thanh gen cd chic ning mai. Mt ving trong hé gen vén
khong ma hoa tich lily cac dot bién tré thanh gen co chirc ning v6i wu thé chon loc nao d6 duoc
chon loc tu nhién bao ton.

- Lap gen kém theo dot bién gen:

+ C4c gen méi duoc hinh thanh qua dot bién tir cac ban sao caa céc gen cd san do lip gen tao
ra. C4c gen lip tich liy cac dot bién, dic biét 1a cac dot bién thay thé c6 loi dugc chon loc ting
cuong tré thanh gen moi.

+ Su 13p gen c6 thé dugc tao thanh do trao d6i chéo khdng can caa cap nhidém sic thé twong
ddng xay ra ¢ ki dau giam phan 1 dua dén lip doan & nhidém sic thé, do d6 dua dén lap gen. Lap
gen con co thé xay ra do hién tuong “truot” trong tai ban ADN do mach 1am khudn xé dich so
véi mach twong dong méi dugc tong hop hodc mot phan caa mach 1am khuén duoc ding l1am
khuén 2 lan, vi vay mot doan AND bij 13p lai.

- Lap va xao tron éxoén:

+ Giéng nhu qua trinh trao doi chéo khong can & cap nhidm sic thé twong ddng, mot éxon
nhit dinh trong gen c6 thé Iap lai trén mot nhiém sic thé nay, song lai mét di trén moét nhidm sac
thé kia. Loai protéin do gen mang cac éxoén lap lai ma hoa chtra hai ban sao cia mot mién protéin
lam tdng cudng sy biéu hién chirc nang cua protéin néu protéin nay tré nén 6n dinh hon

+ Sy két cap va do6i khi phdi tron gitra cac éxon khéac nhau cua cling mot gen hoic giira 2 gen
khong alen vai nhau do cac 13i tai to hop trong qua trinh giam phan, ¢ thé dan dén su hinh thanh
nhitng protéin mai vai nhitng chirc nang mai.

- Tac dong cua yéu t6 di truyén van dong:

+ Yéu t6 di truyén van dong khi di chuyén cé thé mang theo mot hoac vai éxén nam ¢ ving
lan can dén cai vao intron cta gen khéc, tao ra mot to hop éx6n mai cé thé dan dén hinh thanh
gen moi.

+ Yéu tb di truyén van dong c6 thé tao ra cac trinh tu nuclétit gibng nhau nam trén cing cap
nhiém sac thé tuong dong cung cap céc vi tri dé xay ra trao d6i chéo dan dén tai té hop cac éxon



c6 thé dan dén hinh thanh cac gen méi. Su trao ddi chéo khdng can din dén hién tuong lp gen,
sau d6 nhd cac dot bién diém phat sinh va phan hda céc ban sao dé tao ra gen méi.

Céu 6.

a) Hoat dong caa yéu td di truyén van dong c6 tac dong dén hé gen cua sinh vat nhan thyc nhu
thé nao?

b) Néu su khac biét vé hau qua dot bién ddi véi co thé dong vat khi mot yéu té di truyén van
dong chén vao vung diéu hoa ¢ dau mot gen ciu trac qui dinh mét protein dugc biéu hién ¢ giai
doan phat trién phdi véi truong hop dot bién do yéu té di truyén van dong chén vao ving ma hoé
ctia gen cau trac do.

Huwong dén trd 1i:
a) Hoat dong cua yéu té di dong tac dong 1&n hé gen sinh vat nhan thyc:

- Yéu tb di truyén van dong cd thé 1am tang sé luong ban sao cua chling nam rai rac trong hé gen
cung cap céc vi tri xay ra tai to hop twong déng dan dén cac dot bién tai cau tric nhidm sic thé,
tai t6 hop céc exon.

- Yéu t6 di truyén van dong khi di chuyén (xen vao viing ma héa caa 1 gen ciu triic hodc xen vao
gen diéu hoa) co thé gay ra cac dot bién gen gay ra cac san pham bat thuong cia gen hoic gay
sai s6t trong biéu hién cua nhiing gen nhat dinh (gen biéu hién nham thoi diém, nham vi tri, hozc
biéu hién qua muc khi chén vao viing diéu hoa ciia gen).

- Yéu t6 di truyén van dong ciing c6 thé chuyén cac gen binh thuong hoic mang theo mot vai
exon tir vi tri ndy sang vi tri khac trong hé gen anh hudng dén sy biéu hién caa gen. Néu yéu to
di d¢ong co thé mang theo mot exon va cai vao 1 gen no cd thé bd sung thém mot mién chic ning
méi vao phan tir pr goc ban dau.

b) Khéc biét:

- Khi yéu t6 di truyén van dong chén vao ving ma hoa caa mot gen qui dinh tong hop chudi
polypeptit thi chi gay ra san pham bat thuong hoac khdng tao ra san pham va chi anh hudng téi
mét sé it tinh trang.

- Khi yéu té di truyén van dong chén vao giita ving diéu hoa co thé gy nén hau qua nghiém
trong do n6 1am cho gen biéu hién nham thoi diém hodc nham vi tri dan dén quai thai hoac gay
chét. Vi vay hau qua gay ra trong truong hop nay s& nguy hiém hon so voi dot bién ¢ viing cau
triac, dac biét 1a doi voi gen diéu hoa ma san pham cua né diéu hoa hoat dong ciia hang loat gen
Khéac.



Cau 7. Gen gia duoc hinh thanh bang nhiing con dudng nao? Gen gia co vai trd gi trong tién hoa
h¢é gen?

Huwong dan tra 161
- Gen gia (pseudogene) la nhirng gen cau tric gidng nhu gen thuc nhung khong dugc phién ma

hay trinh tu bazo cta ching cé nhiing sai sot lam cho ching khéng c6 kha nang chira nhiing
théng tin sinh hoc hiru ich.

- Co ché hinh thanh gen gia:

+ Do trao d6i chéo khong can din dén lip doan — lap gen, sau d6 1a do dot bién gen dic biét Ia
dot bién ¢ promoter — gen gia.

+ Do qua trinh phién m3 nguoc tr MARN trong té bao chat thanh gen sau d6 gen nay xen cai
vao nhiém sic thé — gen gia gia cong.

+ Do qua trinh dich khung trong tai ban ADN dan dén lip gen, sau d6 phat sinh dot bién dic biét

1a dot bién & promoter — gen gia.

- Vai trd cua gen gia trong tién hoa hé gen: Gen gia khong chiu ap lrc chon loc nén dé& dang tich
luy dot bién va khi c6 co hoi s& tro lai hoat dong va cung cap nguyén liéu cho tién hoa.

Cau 8. Tai sao trong qua trinh tién hda, c6 nhitng gen bao thu, c6 nhiing gen bién d6i nhanh?
Huwong dan trd 1oi:
Trong qua trinh tién héa, c6 nhitng gen bao thi, co nhitng gen bién d6i nhanh:

- Gen quan trong 1a gen ma hda cho san pham protein c6 vai trd quan trong véi co thé > tée do
bién d6i cang cham. Gen it quan trong = tdc do bién d6i nhanh. Mot sé gen bién d6i nhanh con
do trén gen c6 nhiéu diém ndng (dé dot bién)

- Gen gia, vung intron caa gen khong ma hda cho cac aa. Khi dot bién xay ra né khong biéu hién
ra kiéu hinh nén khdng bi CLTN dao thai. Ching chi bi dao thai bai cac yéu té ngau nhién (phu
thudc thoi gian va tan sb cia alen ban dau). Ty I nay thap nén tdc do bién doi nhanh.

- Vuing exon ma hda cho cac aa. Khi dot bién s& biéu hién ra kiéu hinh, chiing s& bi CLTN do
thai néu c6 hai. Thong thuong dot bién ¢ exon thuong gay hai co ban than sinh vat, nén chiu tac
d6ng manh caa chon loc tu nhién = toc d6 bién d6i cham.

Céau 9.

a. Trong hé gen caa ngudi, bén canh cac gen ciu triic binh thudng con ¢ cac gen duoc goi la
gen gia. Gen gia vé co ban c6 trinh tu nuclédtit giong véi gen binh thuong nhung lai khéng bao



gio duoc phién ma. Hay cho biét gen gia duoc hinh thanh trong qua trinh tién hoa tir gen binh
thuong bang cach nao?

b. Tai sao lap gen 1a mot co ché phd bién trong qua trinh tién hoad dan dén sy hinh thanh mat gen
c6 chirc nang mai? Tir mot ving khong ma hoé caa hé gen, hay chi ra mot cach khéc ciing c6 thé
dan dén su hinh thanh mét gen méi.

Huwong dan tra 161

a. Pau tién trao doi chéo khong can dan dén hién tuong lip gen, sau d6 dot bién xay ra lam méat
hoac hong doan promoter khién cho ARN pélimeraza khdng thé phién ma gen nay dugc mac du
trinh tw ma hoa cua gen van binh thudng. Ciing c6 thé trong qué trinh trao doi chéo khong cén,
gen duoc 13p lai bi mat doan promoter nén thanh gen gia.

b. Lap gen din dén su c6 mat nhiéu ban sao cua cling mot gen trong hé gen. Do gen géc van ton
tai nén khdng bi tac dong caa chon loc tu nhién, nhd vay cac ban sao caa gen ¢ thé tu do tich
luy cac dot bién. Su tich luy dan cac dot bién ¢ cac ban sao cua gen co thé dan dén sy hinh thanh
cac gen c6 chirc nang mai.

- Mot cach khéc 1a su tich luy cac dot bién trong viing khéng mé hoa cua hé gen cé thé chuyén
viing khéng ma hoa thanh viing ma hod, dan dén su hinh thanh mét gen mai.

Cau 10. Céac intron, yéu té di truyén van dong va sy lap lai don gian phan bd trong hé gen khac
nhau nhu thé ndo?

Huwéng dén trd 1i:
- Intron nam rai rac trong cac trinh tw ma héa cua gen
- Nhiéu ban sao cua yéu tb di truyén van dong phan tan khip hé gen

- Céc trinh ty AND Iap lau don gian phan b chu yéu ¢ tam dong va trinh tu dau mat caa NST
hoac két cum & vi tri khac trong hé gen.

Cau 11. Tai sao rARN 16S la cong cu ly tudong cho xac dinh méi quan hé giita cac ching loai
prokaryot?

Huwong dén trd 1i:

rARN 16S la cong cu ly tuéng cho xac dinh méi quan hé gitta cac chung loai prokaryot nhd cac
uu thé:

- Trinh tu nu cua rARN nay bién dbi rat cham trong tién hoa



- rARN nay hién dién trong tat ca cac sinh vat trén trai dat
- rARN la mot cau phan cua bo may sinh tong hop protein va dugc tao ra tir mot gen

Cau 12. Céc nha khoa hoc da dé& xuat hai gia thuyét vé su hinh thanh gen mai trong qué trinh
tién héa nhu sau: Theo gia thuyét 1, gen méi duoc hinh thanh qua tai to hop cac exon cua cac
gen da co trudc; gia thuyét 2 cho rang mot gen duoc lap lai thanh 2 hoac nhiéu ban sao, sau dé
cac ban sao bi dot bién diém phan héa cé thé dan dén hinh thanh gen méi. Dé tim hiéu xem hai
gen A va B (c6 chtc niang khac nhau) & cac lodi khac nhau c6 duoc tién hoa theo gia thuyét 1
hay gia thuyét 2, ngudi ta da nghién ciru san pham protein caa chiing ¢ cac loai khac nhau. Hay
cho biét két qua nghién ctru nhu thé nao thi ang ho cho gia thuyét 1 va két qua nghién ciru nhu
thé nao thi ung ho cho gia thuyét 2.

Huwong dén trd 1i:

- Néu cac protein do cac gen A va B ma hda c6 nhimng doan trinh tu axit amin nhat dinh giéng
nhau thi chtng té trinh tu d6 dugc qui dinh boi cac exon giéng nhau va do vay ung ho gia thuyét
tai t6 hop lai cac exon.

- Néu trinh ty céc axit amin trén toan bo chudi polipeptit vé co ban 1a gibng nhau va chi khac
nhau & mot sb vi tri thi ung ho céch 2.

Cau 13. Hay md ta tom tat co ché va y nghia ctia cac dang dot bién 6 anh huong dén tién hoa?
Huwong dan trd 1oi:

- Pot bién gen

- Dot bién NST: dot bién lap doan, dao doan, chuyén doan, da boi

- Lap gen va xao tron Exon,

- Tac dong cua yéu tb di truyén van dong

O mdi dang thi néu nguyén nhan, co ché, ¥ nghia

Cau 14. Téc db tién hda gitra gen trong nhan va gen trong ti thé khac nhau nhu thé nao?

Gen trong ti thé > gen trong nhan. Giai thich?

Huwong dén trd 1i:

- Hé gen caa ty thé nhan d6i nhiéu lan trong mot chu ky té bao --> tan sb dot bién cao hon



- Gen TBC it chiu &p lyc cia CLTN hon ADN nhan vi trong té bao c6 rat nhiéu ti thé, dot bién ¢
mot vai ti thé ciing khong gay anh huéng nghiém trong. Mat khac, gen ti thé chi ma hoa céc san

pham cho ti thé, con gen trong nhan tham gia ma hoa cac dic diém cua toan té bao, do vay néu
dot bién s& nghiém trong hon vi vay, téc do tién hda gen nhan thap hon

- Ti thé 1a noi xay ra qua trinh trao ddi chat manh --> Sinh ra nhiéu géc tu do chira nuéc do vay

tac dong dén hé gen ti thé gay dot bién

- Gen trong ty thé c6 nhiéu ban sao --> tdc do tién hoa cao hon

- AND té bao chat dang vong, tran, khong lién két véi histon, khong duoc bao vé bai mang nhan

va hé thong E stra sai --> sai sot nhiéu.

Cau 15. Sy khéc nhau trong cau trdc ho gen ma hoa cho rARN va ma hda cho céac protein globin
& ngudi. Vi mdi ho gen giai thich loi thé caa sy ton tai cau trdc kiéu ho gen dbi vai sinh vat?

Ho gen ma hoa rARN

Ho gen ma hoa Globin

+ Cac don vi phién ma giéng hét nhau cua 3
loai ARN xép lién ké& thanh chudi dai lip lai
lién tuc. Gen ma hoa ¢6 hon 200 ban sao lap lai
lién tiép-goi chung la gen Ribosome

+ Phién ma xong tao nhiéu rARN khac nhau
-Uu diém:

+ Tong hop ddng bo cac loai rARN khéc nhau
can thiét dé tong hop nhiéu ribosme cho té bao,
dam bao su sinh tong hop protein mot cach tich
cuc.

+ Céach to chic thanh mot don vi phién ma duy
nhat gidp duy tri ty I twong d6i cac loai rARN
mot cach hop ly.

+ Gom mot sé sé gen khdng hoan toan giéng
nhau vé trinh tuw nu ma hda chudi Polypeptit
(mdi polipeptit Globin chi khac nhau vai aa).

Loi thé: Su khac nhau gitra céc loai Pr Globin
do cac gen ndy ma hda tao nhiéu loai phan tir
Hemoglobin phu hop cho tung giai doan phat
trién khéac nhau cua co thé.

Céu 16.

a. Trinh bay 3 vi du vé céc I5i xay ra trong cac qua trinh cua té bao cd thé dan dén lip doan

ADN?




b. Ba cach ma yéu t6 di dong duogc coi 1a gop phan vao su tién hoa hé gen?
Hudng dan tra loi:

a. 3 13i dan dén xuat hiéen AND lap lai

- Sai sét trong giam phéan

- Trao ddi chéo khong can ( 1 AND c6 doan lap, 1 AND cé doan bi mét)

- Trong sao chép AND c6 hién tuong truot ngugc chiéu mach khuén.

b. 3 c&ch ma YTDD gdp phan tao nén su tién hoa hé gen

- Yéu t6 di truyén van dong c6 thé 1am ting sb luong ban sao caa ching nam rai rac trong hé gen
cung cap céc vi tri xay ra tai to hop twong déng dan dén cac dot bién tai cau tric nhidém sic thé,
tai t6 hop cac exon.

- Yéu tb di truyén van dong khi di chuyén (xen vao viing ma hda caa 1 gen cau tric hoic xen vao
gen diéu hoa) cd thé gay ra cac dot bién gen gay ra cac san pham bat thuong cua gen hoic gay
sai SOt trong biéu hién caa nhitng gen nhat dinh (gen biéu hién nham thoi diém, nham vij tri, hoac
biéu hién qua muc khi chén vao ving diéu hoa cua gen).

- Yéu t6 di truyén van dong ciing ¢ thé chuyén cac gen binh thuong hoic mang theo mot vai
exon tir vi tri ndy sang vi tri khac trong hé gen anh hudng dén sy biéu hién cua gen. Néu yéu to
di dong c6 thé mang theo mot exon va cai vao 1 gen no ¢é thé bo sung thém maot mién chiic ning
MGi vao phan ta pr gdc ban dau.

Cau 17. Céc trinh ty AND dugc goi la cic homebox, gitp cac gen diéu khién phat trién ¢ dong
vat c6 thé diéu phéi qua trinh phat trién. Hay giai thich

a. Tai sao nhitng gen mang ving homebox ¢ tinh bao thu cao trong tién hoa?

b. Tai sao & nhitng gen nay c6 viing trinh tu homebox giéng nhau nhung hinh thai ctia ching rat
khac nhau?

Huéng din tra 1o

b. Cac gen diéu khién phat trién khac nhau gitra cac loai & ving khéng thugc trinh tu homebox,
nhitng trinh tu nay xac dinh modi twong tc giira cac san pham cua gen diéu khién véi cac yéu to
phién ma khac va qua d6 xac dinh gen nao duoc diéu hoa bai cac gen diéu khién phat trien. Vi
cac trinh tu khéng thugc homebox cua cac loai khac nhau da xac dinh hinh thai khac nhau gitra
cac loai.



Céu 18.
a. Giai thich tai sao cac gen cd téc do tién hoa khac nhau
b. Giai thich tai sao n6i khéng phai moi bién di intron déu vuot qua hang rao chon loc tu nhién?
c. Giai thich tai sao cac vuing trén gen cd téc do tién hoa khac nhau?
Hudng dan tra 1oi:
a. Cac gen cd tdc do tién hoa khac nhau:
- Tdc do phat sinh dot bién phu thuoc vao:
+ Kich thuéc (chiéu dai) cua gen
+ Gen cang nhiéu G-X thi tan s6 dot bién cang cao do X dot bién thanh U
+ Gen phan manh c6 téc do tién hoa nhanh hon gen khong phan manh

- Kha ning hoat dong: Gen nao cang nhan ddi nhiéu 1an cang d& phat sinh dot bién --> toc do tién
hoa nhanh

- Vai tro:
+ Gen it quan trong --> tién hoa nhanh hon

+ Gen ¢6 chtic ning quan trong (gen histon khdng tién hoa) do khi dot bién anh hudong dén
chue nang séng --> CLTN dao thai --> tién hda cham

+ Gem tién hda nhanh nhat 1a gen gia.
b. Moi bién dbi intron khdng phai déu vuot qua chon loc tu nhién do
- KN intron
- Binh thuong céac bién doi trong intron khéng anh hudng dén ...
- Tuy nhién, mot sb bién ddi trong intron
+ DB intron --> exon, bo ba két thic
+PB & hai dau intron --> sai vi tri cat
+ Intron c6 enhancer hay inhancer --> thay d6i diéu hoa biéu hién gen d6 hoic gen khac.

+ Intron & mARN so cap: san pham qua du thira --> intron lién két véi promotor cua gen d6 lam
dong gen, ngung phién ma.



Céau 19.

a. Co mot thé dot bién & cay ngd do hong mot gen duy nhat lam cho hat ngd nay mam ngay trén
bap. Hay cho biét san pham cua gen d6 1a gi?

b. Loai d6t bién nao chi anh huéng dén thanh phan cua 1 bo ba ma hoa. Dot bién d6 xay ra o vi
tri ndo trong gen cau tric ¢ anh huang nghiém trong téi qua trinh dich ma?

Hd:
a. Goi y: SP caa gen c6 thé 1a polipeptit qui dinh enzim hoic ARN.

- Binh thuong: hat khdng nay mam do AAB/GA cao > AAB cao. Khi bi dot bién 1am cho hat
ngd nay mam ngay trén bap (nd khong nga) (AAB/GA thap) hay AAB thap.

- Gen binh thuong qui dinh tong hgp AAB, khi dot bién 1am cho gen khdng téng hop duoc AAB
hoac téng hop it AAB = hat ngd nay mam trén bap.

b. Loai dot bién ndo chi anh hudng dén thanh phan cua 1 bo ba ma hoa. Dot bién d6 xay ra & vi
tri n&o trong gen cau trdc c6 anh huang nghiém trong téi qua trinh dich ma?

Loai dot bién gen chi anh huong dén thanh phan cua mot b ba ma hoa 1a dot bién gen dang thay
thé. Vi du: cap AT thay bang GX

Dot bién thay thé xay ra & ma ma dau s& anh huang nghiém trong nhat dén qua trinh dich mé, vi
néu xay ra & qué trinh nay thi qua trinh dich ma khéng dién ra.

Céu 20.

a. Trong qua trinh tu nhan d6i ADN, sy lap rdp nham céac nu ciing c¢6 thé dan toi dot bién gen.
Trong qua trinh phién ma ciing vay, su lip rap nham cic nu ciing c6 thé tao ra mARN dot bién.
Tai sao nhitng sai sot trong qué trinh phién ma nhu vay lai it gay hai cho co thé sinh vat?

b. Ti I& (%) nucleotit khac nhau giira 5 doan ADN c6 d6 dai bang nhau cua 5 loai duoc cho trong

bang dudi day
Loai A B C D E
A 0%

B 8% 0%




C 8% 6 % 0%
D 4% 10 % 10 % 0%
E 7% 3% 5% 9% 0%

Nguyén tic xay dung cdy phét sinh chung loai UPGMA

- Dya trén nguyén ly cac loai/ nhém cang gan giii thi chi sé khac biét nho.

- Nguyén tac két cap: trong mot bang sé liéu, ta két cap hai loai/ nhom co sé khéc biét it nhat vao
thanh mot nhoém 16n hon, khi d6 xuat hién mot nhém mai trong bang va cac sé liéu phai sta lai.

- Khi xuét hién mot nhém méi, vi du (A, C) thi khoang cach giira D dén (A, C) dugc tinh Ia trung
binh khoang céch tir D dén A va tir D dén C.

Dua trén nguyén tic nay, hay thiét 1ap so do cay phat sinh chung loai cua 5 loai trén va chd thich
khoang cach twong dbi trén so do.
Huwoéng ddn cham:

a. Vi qua trinh phién ma thudng ta ra nhiéu phan tir mARN, trong s d6 mARN dot bién lién tiép
|4 rat it so voi binh thuong. Do vay sé chudi polipetit bi dot bién Ia rat it so véi sé chudi binh
thudng nén khdng anh hudng gi may dén chiic niang noéi chung cua protein.

b. Ty 1& nucleotit khac nhau giira B va E=3 nhém B, E gan giii nhat

Loai A B, E C D
A 0
B,E 7,5 % 0
C 8 % 5,5% 0
D 4% 9,5% 10% 0
- A, D gan giii hon ca xép A, D vao nhém thir 2. [C, (B,E)] xép vao nhom tht 3
Loai A D B, E C
A D 0




B.E

8,5 %

9%

5,5%

- So dd phét sinh chang loai




PHAN BA. KET LUAN VA HUONG PHAT TRIEN CUA CHUYEN PE

Qua thuc té giang day ¢ cac 16p chuyén va khoéng chuyén mén Sinh hoc, ching t6i nhan thay
rang da s hoc sinh cam thay kién thirc vé sinh hoc phan tir rat khé hiéu, khé nhd va giy kho khan
cho viéc tiép thu kién thirc cac chuyén dé: Té bao hoc, Sinh Ii hoc thuc vat, Sinh Ii hoc dong vat, Di
truyén hoc, Tién hoa.... Pac biét 1a kién thuc vé sinh hoc phan tir duoc xem xét dudi goc do tién
hoa.

Trong thuc té, tai liéu chuyén sau vé chuyén dé khdng nhiéu, doi hoi phai c6 kién thirc sau va
téng quat ¢ nhiéu chuyén dé khac nhau. Vi vay dé tai nay gop phan cung cip cho gido vién va hoc
sinh kién thirc chuy@n sau 1am co s& cho viéc tu bdi dudng, bo sung kién thic nham nang cao chat
lwgng va sé lugng hoc sinh thi hoc sinh gioi.

Tuy nhién, hién nay, vai su phét trién khdng nging caa khoa hoc, vi vay, nhitng noi dung méi
hon va chinh xac hon s& lién tuc duoc phat hién bd sung. Hon nita, thoi gian hoan thién chuyén dé
khong nhiéu, ban than chua c6 nhiéu kinh nghiém trong viéc day doi tuyén HSG do vay t6i muén
tiép tuc tim hiéu sdu hon dé hoan thién chuyén dé, dong thoi tiép tuc tu bdi dudng dé phat trién
chuyén dé theo mach kién thirc, b6 sung vao chuyén dé céc noi dung sau:

- Sur bién d@oi hé gen va sir lién quan y hoc
- Qué trinh tién hda cia nhiém sdc thé va ty thé
- Sy tién hda quan thé

Trong qua trinh xay dung nén chuyén dé sé rét kho tranh khéi nhiing thiéu sot, toi rdt mong
nhdn dwoc nhitng gop Y quy bau ciia cdc quy dong nghiép.

To6i xin chan thanh cam on!
TAc gig: L& Thj Luyén

GV truwong THPT Chuyén Lao Cai (0977.204.907)
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