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Bail

NEP VAN DA BAN TAY

1. MYC TIEU
~ In dude nép van da ban tay dung tiéu chudn.

- St dung dung cac thuat ngit chinh clla phudng phéap nép van da dé phan
tich nép vin da ban tay va ngén tay.

2. PHUONG PHAP HQC

Hoc trude phén 1y thuyét vé nép van da.

Ty in nép vén da ctua hai ban tay minh.

Tu danh gia va ghi két qua trén ban in nép van da ban tay minh.

Quan sit mét s6 hinh dnh nép vin da ban tay hiém gip.

3. PHUONG TIEN, DUNG CU
3.1. Cho mét sinh vién
— 1 kinh ldp cim tay.
- 1 thude ke.

3.2. Cho ca td sinh vién
— 1 ban dé in nép van da.
- Muec in.
~ Miéng mut x6p dé 14y myc.
— Kep &€ bdi muyc.
- 1 banh xa phéng hodc 100g xa phong bét.
- Nuée sach d€ rita tay.
- Giay va khan lau tay.

— Mot s8 hinh &nh nép van da mdt s§ ban tay hi€ém gip va mdt s hinh anh
vé céc héi ching di truyén cé nép van da ban tay hi€ém gip.



4. CAU HOI LY THUYET

1. Binh nghia céc thuat ngt: Nép hay rinh 1a gi? Dudng van 1a gi ? Hoa van
12 g1? Nga ba la gi?

2. Nép van da ban tay clia cic c4 thé ¢6 gidng nhau khéng, vi sao?

3. Nép ngang duy nhat 1a gi?

4. Hoa van cung l1a gi?
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Néi vi tri cia ngé ba t" trén 1ong ban tay.

5. NOI DUNG
5.1. Cach in nép van da ban tay

Dung kep kep miéng mit x8p da thAm myc in Ronéo bdi nhe nhang mdt 16p
mong va déu lén toan b ban tay va ngdn tay, béi muc hdi lan ra mép cla ban, ngén
tay va xuéng dudi nép lin cd tay.

Khi in, ban tay dé mét cach tu nhién, khéng xo0é qua, khong khép qua Ap sat
ban tay xuong mit gidy, dung tay bén kia &n vao ké cac ngén tay, ding ¢ hodc mu
ban tay kia an phan mu ban tay dang in d€ c4c van & 1ong ban tay ciing dude in 6
trén gidy.

Nhic ban tay lén bé.t d4u tif phia ngén réi téi ong ban tay, 4n cd tay 1én mit
gidy dé lay duge nép 1&n ¢é tay.

In ngén tay cha tiing ban tay ngay phia dudi ban tay theo thit ty tuong ling
vl cac ngén trén ban tay di in. Khi in ngén khéng day ngén ma chi lan nhe mt
14n ti phia canh nay sang canh bén kia tiing ngén tay dé 1ay cho du cic ngé ba van
trén dst ba ctia ngén tay.

5.2. Phan tich dac diém nép van tay
S dung ban in nép van da ban tay ciia minh:

5.2.1. Ghi chi tén va nhan xét vé 3 nép (rdnh) 1én trén long ban tay: nép doc, nép
ngang gan, nép ngang xa (c6 thé ¢6 nép ngang duy nht).

5.2.2. Xac dinh va ghi chi c4c mién gin, mién xa long ban tay, bd quay R, bd tru U
cia ban tay.

5.2.3. Xac dinh va danh s6 cac go: Go I (gd cai), go 1I (ndm giita day ngén tré va
ngon giita), go I (gita hai ¢4y ngén gitia va nhin), go IV (gitta hai day ngén nhin
va 1t) va g0 V ndm rai dai duéi day ngén it & bd tru.

5.2.4. Xac dinh va d4nh s8 cic mién xung quanh ban tay tit 1 dén 13 (hinh 1.1).

5.2.5. Xac dinh cac ngé ba long tay va ghi chi tén clia ching trén hinh in hai ban
tay cua minh (hinh 1.2).



Tén cde nga ba dudc quy dinh nhu sau:

Nga ba a (day ngén tro).

Nga ba b (day ngén giita).

|

Nga ba ¢ (day ngén nhan).
Nga ba d (day ngén ut).

Né&u khong c6 thi goi 12 nga ba khéng, vi du day ngén nhin khéng ¢6 nga ba
thi ky hiéu c,.

Luu y:

Mot s6 it trudng hgp bén canh nga ba a va d con ¢6 cac nga ba phu, nga ba
phu duge ky hiéu a' va d'. Trén go cai con c6 thé c6 2 ngd ba: a (6 phia trén), f (0
phia duéi) hodc chi ¢6 mot trong hai nga ba dy. Trén go ut ciing c6 thé c6 nga ba h,
nhung rat hiém. Cac nga ba f, h chi xu4t hién ¢ 6 md cai hodc 6 md 1t c6 hoa van.

Doc theo truc long ban tay trén dudng thing kéo tit giita nép cé tay téi phia
cac ngoén tay co cac ngéa ba truc (hinh 1.2):

~ Néu ngi ba truc ndm céch nép c6 tay khong qua 1/8 chiéu dai dudng truc

thi goi 1a nga ba truc t.

Nép ngang >
Népngang g
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Hinh1.1. Cac nép, cac mién, cac go trén long ban tay



- Neéu nga ba truc nim § giita duong truc hodc trén duéi khong qua 1/8 chiéu
dai duong truc thi goi 1a nga ba truc t".

— Né&u nga ba truc ndm & vi tri trung gian giita t va t"goi la nga ba truc t'.

5.2.6. Dudng véan chinh: Dudng vén chinh la dudng van dai nhat va rd nhat trong
s6 ba dudng van tao thanh nga ba. Duong van chinh duge goi tén bang chit s§ chi
tén mién ma né két thuc. Vi du: dudng van chinh ctia nga ba a két thic tai mién 4
thi ky hiéu 1a A4 (hinh 1.2).

Hinh 1.2. Cac nga ba dudng van

Mbi sinh vién tu xdc dinh mét duong vén chinh ciia hai ban tay minh
5.2.7. Hoa vén tai dau ngén tay: Nhan biét va goi ding tén hoa van ctia mudi ngén
tay cua chinh minh.

Cach lam: Tim cac ngé ba: ting ngén c6 nga ba hay khong, ¢6 1 hay 2 nga ba
hay khéng c6 nga ba.

Xdc dinh tén hoa vén:

— Khéng c6 nga ba nao: van cung, ky hiéu 1a A (hinh 1.3a). Déi khi van
cung c6 mdt nga ba nhung lai ndm & chinh giita va cut thi van cung dudc
goi la cung 1éu ky hiéu l1a A”.

— C6 mot nga ba truc trén ngén tay: van méc ky hiéu 1a L (hinh 1.3b). Van
moéc c6 hai loai:
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+ Van méc quay: chiéu md cia b6 dudng van quay vé phia bd quay.
+ Van méc tru: chiéu md cia bd dudng van quay vé phia bo tru.

— (6 2 nga ba trén mot ngén tay: van vong (hay van cudn). Ky hiéu 1a W. Co6
nhiéu loai van vong (hinh 1.3c).

+ Vong kin déng tam (1)

+ Vong hd dong tam (2)

+ Vong xoin (3)

+ Vong moéc kép (4)

+ Vong ra- két (5) (hinh ra-két nho bén trong va cac vong bao
quanh khéong lién kin).

5.2.8. Dém s6 dudng van d4u ngén tay va tinh tdng s6 duong van

Dé xac dinh do thua hay mau cia dudng van, ngudi ta dung cac cong thic vé
s6 lugng. Mudn lam duge phai biét d€m dudng van. Cé thé dung kinh lip cAm tay
dé dém téng s6 dudng van.

Céach dém: Kéo mot dudng thadng néi tdm ngd ba dén tAm cua hoa van moéc
hoic vong cit ngang qua cac dudng van cua hoa van. Pudng duge dém la dudng bi
duong thang &y cit ngang qua (trong trudng hgp c6 2 tAm nga ba thi tinh s§ dudng
van bén nao nhiéu hon).

Chi s6 vé téng s6 dudng van la téng s6 cac dudng van cla cac ddu ngén tay
dude dém.

Vi du: xem hinh 1. 3.

Hinh 1.3. C4c loai hoa van va tinh s6 dudng van

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

1. Ghi chi cac nép, cac mién, cac go, cac nga ba cua dudng vAn trén ban in
nép van da ban tay.

2. Xac dinh vi tri cua nga ba truc.

3. Xac dinh cac loai hoa van, tinh tdng s6 dudng van cua cac ngén tay.

11



Bai 2

VAT THE G101 - CACH LAM TIEU BAN BE XET NGHIEM VAT THE BARR

1. MUC TIEU
- Ty lam duge tiéu ban t€ bao niém mac dé xét nghiém vat thé Barr.
- Su dung duge vat kinh dau dé ty tim, quan sat va vé dugc vat thé Barr.
— Quan sat duge vat thé dui tréng va vat thé Y.

2. PHUONG PHAP HOC

- Hoc bai Iy thuyét vé vat thé gisi va doc lai phan st dung vat kinh dau & bai
thyte tap s6 1 (phan nguyén 1y sinh hoc).

~ Ty lam mét tiéu ban t& bao niém mac miéng dé quan sat vat thé Barr.
- Quan sat va vé hinh anh cac loai vat thé gisi.

3. PHUONG TIEN DUNG CU

3.1. Cho méi ban hai sinh vién
- 2 kinh hién vi ¢6 vat kinh x 10, x 40 va x 100 hoge x 90.

1 1o dau bach huong.

— 2 phién kinh c6 dan nhan.

- 2 que lay t& bao da hap sdy v6 trung.

- 2 tiéu bén t& bao niém mac miéng 6 v4t thé Barr da lAm sin.
3.2. Cho ca t& sinh vién

— Céac kinh hién vi trién lam: Vat thé Barr va vat thé dui tréng.

— B dnh va tranh vé vat thé giéi .

- 2bj dung cu dé lam nhudm tiéu ban vat thé Barr.
4. CAU HOI LY THUYET

1. K& tén cac dang vat thé gid?

2. Trinh bay nguén géc clia vat thé Barr?
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3. Trinh bay ngudn gdc cta vat thé Y?

4. N6i ¥ nghia ctia viée xét nghiém vat thé gisi?

5. NOI DUNG

5.1. Lam tidu ban t& bao niém mac miéng dé xét nghiém vit thé Barr

Bé dung cu lam tiéu ban:

Phiéu kinh sach ¢6 dan nhan,

Que 14y t&€ bao niém mac miéng: Que c6 thé 1am bing tre, gb hoidc kim loai dai
15 cm, rong lem vét mot ddu ti nhin d€ 18y & bao, ddu kia ¢ thé vat hodc
bdng dé phan biét hai ddu. Que phai xi Iy vo triing Q4y riéng cho titng bénh
nhan).

Chén va nudc sdi dé ngudi dé stic miéng.
1 lo dung dich dinh hinh cén ether 1:1

1 c6c dung thudc nhudm.

Gidy tham.

3 ebe nude sach dé rita tidu ban.

Cach lam.:

(Ghi nhan tén bénh nhéan.
Cho bénh nhan suc miéng.

L&y bénh phim: Tay phai cAm gque 14y té bao, yéu cAu bénh nhin ha to
miéng nao nhe niém mac miéng 6 miat trong ma.

Dan mong t&€ bao trén phién kinh thanh mét hinh trén duong kinh
khodng 1,5 ¢m  phia khéng dan nhan.

Dinh hinh: D€ cho tiéu ban se mt rdi dinh hinh bing cén ether 1:1.

Nhuém: Dt tidu ban trong 6ng thudc nhudm theo chidu thing ding sao
cho nhén khéng bi ngdm thudc nhuém. Thdi gian 10 phat véi thude nhudm
xanh toluidin, 15 phut vdi thude nhuém hematoxylin oxyd thuy ngéan.

Riza tiéu ban: Ria nhing 14n lugt qua 3 cfe nudc sach, dung tiéu ban trén
gidy tham, lau khé mat trai dé khé tu nhién. .

Quan sat, danh gia.

5.2. Quan sat, danh gia tiéu ban vat thé Barr

Phai st dung vat kinh ddu d€ quan sat, danh gia:

On lai cach st dung vat kinh d4u (vat kinh x 90, x 100).

Diéu chinh kinh d€ quan sat duge hinh thé t& bao niém mac miéng & vat
kinh x 10.
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— Khi thdy r6 dugc té€ bao va nhan thi giit nguyén d6 cao mam kinh, quay vat
kinh x 10 ra phia trudc, xoay vat kinh ddu vao truc quang hoc vat kinh dau
ngap vao giot dau 1a dugc (c6 thé quan sat tu vat kinh x 10, vat kinh x 40,
sau d6 quan sat d vat kinh dau).

— Miét nhin vao thi kinh, tay chi duge diéu chinh &c nhd va xe ddy tiéu ban dé
tim va nhan biét vat thé gidi.
Quan sdt va ddnh gid trén tiéu bdn tu lam:

- Chi danh gia vat thé Barr & nhiing t& bao c6 nhan ding riéng ré, bit mau
dong déu, bd nhén rd nét va déu.

— Khong danh gia vat thé Barr § nhiing t& bao ¢6 cac nhan chéng 1én nhau,
bd nhén gap, rach, nhan bit mau qua dam hodic mau nhat.

~ Chd y phén biét vi khudn va cin thuéc nhudém véi vat thé Barr. Cin phan
biét vat thé Barr véi cac khéi chat nhiém séc thé & cac loai t& bao khéc.

- Vat thé Barr 12 mét nhidm séc thé X di két dic, b4t mau dam, hinh chép
hodc hinh th&u kinh ndm 4p sat mit trong mang nhan t& bao, kich thude
1,2 micromet. Ty 1é vat thé Barr trong nhén t& bao tit 10 — 25% vi vay phai
di chuyen tiéu ban dé quan sat trén nhiéu t& bao. C6 thé quan sat 50 té& bao
dé rit ra ty 1& vat thé Barr.

Hinh 2.1. Té& bao vdi vat thé Barr

5.3. Quan sat vat thé dui tr6ng (drumstick): Xem tiéu ban trién lam

0 tiéu ban mau dan caa nguoi phu nit, mét s6 bach cAu nhan mui ¢6 phan phu
nho hinh tron ho#c bau duc, ¢6 dudng kinh 1 - 1,5 micromet, bt mau dam, néi véi
nhan bing mo6t sgi manh mau hdi nhat. Phan phu nay goi la vat thé dui trong.
Thuong danh gia vat thé dui tréng & bach cdu nhén 3 hodc 4 mui.

14



Hinh 2.2. Bach cau nhan mui véi vat thé dui tréng

5.4. Vat thé Y: Xem anh (Hinh 2.3)

Hinh 2.3. Véi phuong phap nhuém huynh quang
a. Vatthé Y & ky gilra
b. Vat thé Y & nhan gian ky

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH
Trinh bay cac budc 1am té bao niém mac miéng dé xét nghiém vat thé Barr.
2. Dua vao diu que chi & vat kinh ddu hinh anh vat thé Barr 6 tiéu ban ty lam.

3. Pua vao diu que chi mét hodc mot viing t& bao niém mac miéng khéng du
tiéu chudn dé danh gia d tiéu ban ty lam.

4. Dua vio vi trudng vang t& bao c6 du tiéu chudn dé danh gia vat thé Barr.

15



Bai 3

KY THUAT NUOI CAY TE BAO LYMPHO MAU NGOA! VI
DE LAM TIEU BAN NHIEM SAC THE NGUG}

1. MUC TIEU

— Trinh bay dude cac phuong tién, dung cy, hoa chiit va nguyén téc xi ly
dung cu dé nuéi cdy t& bao lympho mau ngoai vi.

— Trinh bay dugc tién trinh ky thuat nubi ¢4y, thu hoach t& bao lympho mau
ngoai vi va lAm tiéu ban nhiém sic thé.

— Nho dudc t& bao 1én tidu ban, nhugm duge tiéu ban, quan sat dugce tiéu ban
nhiém sic thé cia ngusi.
2. PHUONG PHAP HOC

- Chuén bj 1y thuyét: Hoc trudc phin vé nguyén tic lam tidu ban nhidm sic
thé ngudi, dic di€ém b nhidm sdc thé ngusi.

- Quan sat phong cily, cac dung cu hoa chat dé nuéi edy, thu hoach, 1am tiéu
ban nhiém sdc thé.

- Quan sat tién trinh ky thuat nudi cfy, thu hoach t& bio mau ngoai vi dé
lam tiéu ban nhiém sdc thé,

— Ty nho t&€ bao 1én tiéu ban, nhudm tiéu ban, quan sat tidu ban & vat kinh
x10, x40, phén biét cic dang nhim sic thé & vat kinh x10, x40,

3. PHUONG TIEN DUNG CU

3.1. Cho mdi sinh vién: Mt kinh hién vi quang hoc
3.2. Cho ¢4 t6 sinh vién

3.2.1. Mot lg chura dich treo té bao sau thu hoach

3.2.2. Cdc phuong tién, dung cu hod chat dé nudi cdy té bao lympho mau ngoai
vi dé 1am tiéu ban nhiém séc thé

3.2.2.1. Trang thiét bi

~ Buodng cdly t& bao: Thudng sit dung budng cdy thé. Trong budng ciy phai c6
hé thdng loc khi tiét trang, c6 hé théng thai khong khi véi ap Iyc manh dé
chi c¢6 cdc khéng khi &3 duge tiét trung luu théng trongbudng cdy, ngoai ra
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con c6 dén tim dé tiét trung, cac gia dé ong nghiém, éng ly tim, dén con,
hop dung bong da tiét trung, lo dung con 90° - 100°...

Chai dung méi truong (250ml - 500 ml - 1000ml).
Chai cdy 30 ml - 60 ml.

Bom tiém 1ml, 2ml, 5ml, 10ml, 20ml. Cac dung cu thuy tinh phai la thuy
tinh trung tinh.

Ho6p nhém dung cac dung cu dé sdy tiét trung.
Nit bong, nit cao su, gidy boc, diy cao su...
Ao quin, mi, khiu trang vé trung.

Kinh hién vi quang hoc.

Ta sdy, ta lanh, ti &m 37°C dé nubi cdy (N&u c6 ti &m CO, 37°C thi tat).

3.2.2.2. Hoa chét

Mai trudng nudi cdly thong dung la TC 199 (Parker) hodc F12, F10...

Huyét thanh: C6 thé 1a huyét thanh tu than (huyét thanh ctia chinh ngusi
14y t& bao lympho dé nuéi cdy) hodc huyét thanh bao thai bé, hodc huyét
thanh AB, huyét thanh mau day rén.

PHA (phytohemaglutinin).

Heparin.

Hinh 3.1. M6t s8 hoa chét nuéi cdy théng dung va mau té bao nudi cay
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3.2.3. Chudn bf dung cu hod chét dé thu hoach té bao nudi cdy va lam tiéu ban
nhiém sic thé

3.2.3.1. Phuong tién dung cu
- Gia dé &ng ly tam.
— Ongly tam (6t nh&t 1a day nhon) 10ml.
- Céc chai dung dung dich nhugc truong, dung dich d€ ¢& dinh (100 - 200m}).

— Cac chai dung Giémsa, dung dung dich dém dé nhudm tiéu ban nhidm
sic thé.

— Céc 6ng dé nhudm.

- Pipet Pasteur,

- Bdm tiém (10ml).

~ Céc thuy tinh.

— Phién kinh: Sach, khéng bi xudc.

- May ly tdm tét nhat 1a loai ly tam theo huéng thing diung dé cin t& bao
lang & day.

— Ti lanh, td 4m, cin phan tich, kinh hién vi quang hoc...
3.2.3.2. Hoa chat
- Dung dich nhuge truong KC1 0,075M.
~ Dung dich dinh hinh:
+ Acid acetic: CH,COCH.
+ Methanol: CH,OH.
- Hoa chét dung lam dimng t& bao & ky gida: Colcemid.
— Thuéc nhuém: Giémsa, cic dung dich dém dé nhudm: dung dich dém
phosphat: Na,HPQ,, KH,PO,.
4. CAU HOI LY THUYET
1. Trinh bay nguyén téc lam tidu ban nhiém sic thé ngusi?
2. Trinh bay dic diém nhidm sic thé ngusi?

5. NOI DUNG
5.1. Gigi thiéu quy trinh x Iy dung cu nudi ciy

Céc dung cu thuy tinh méi dung l4n d4u nén ludc trong bot tﬁy ria 20 phiit,
sau dé dung chéi 1ong co ky. Nhitng 14n sau chi cdn co k¥ trong bot tdy rita sau d6
riia sach bing nuéc may nhiéu lan.
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~ Ngam trong NaOH 1IN (40g/ Iit) x 24 git sau d6 rita k§ bing nudc may
nhiéu lan.

— Ngéam trong HCI 1% x 24git — riia ky bang nudc may nhiéu lan.

- Ngam nudc cat 1 14n x 2gid  —  stic sach.

- Ngam nude cit 2 14n x 2gid0 —  sic sach.

— DPé khd, day nit bong (cic nit bong lam biing béng khong tham nudc).

Cac pipet va bom tiém cin bdm rda nhiéu lan, xit 1y theo cac bude tudng tu
nhu trén.

D#i véi cac kim tiém cdn phéi théng, rita théng trong bdt tdy rita; sau dé rita
sach bang nudc may nhiéu lan,

-~ Ngam trong ethanol 96° x 30 phut.
— Ngam trong nuéc cat 1 1an x 2gid.
— Ngam trong nude ¢t 2 1an x 2gid sau d6 dé kha.

Céc dung cu théng thudng cho vao hép nhém dé sy & nhiét d6 120 - 150°C
trong 1 gig.

P61 véi cac nit cao su: N&u dung 14n ddu lude trong bot tdy ria hosic NaOH
0,5N x 15 phiit (dung dich phai ngip céc mit cao su). Nhiing 1an sau chi ¢an cg k§
bang bit tdy ria; co ting chiéc nhat 1a mat dudi ciia nit. Rita nuée thusng nhiéu
l4n; ngdm nudc cit 1 1dn x 2gid; nude cit 2 14n x 2gid, déng géi tiing chiéc hap 4m
véi ap luc 1 atmotphe x 30 phut ho#c lude bing nude cit 2 14n x 30 phat, sau dé d6 hét
nude, rdi dé kho.

Quén 40, khau trang ha&p 4m, siy nhe 3 nhiét dé 60°C.
5.2. Tién trinh k§ thuat nuédi cdy t&€ bao lympho mau ngoai vi dé lam tiéu ban
nhiém sac thé ngudi
5.2.1. Chudn bi buéng cdy dé nudi cdy

- Lau chdi budng cdy, ban ghé, san nha, tudng clia phong ciy bing dung
dich chioramin 1%.

- Bat dén tim trudc khi cdy 30 - 40 phut.
— Vé sinh ¢4 nhan theo nguyén tic v6 trung.
— Céc dung cy, hod chit da duge xit 1y theo nguyén tic nudi cdy, dé diy du
trong budng cay.
5.2.2. Ldy médu dé nudi cdy
- LAy mau tinh mach 1 - 4ml cho vio 6ng trang heparin (100 NE/ml).

— Néu dung huyét thanh ty than cé thé 14y 8ml - 10ml (lugng méau nay cho
vao mdt lo trang heparin hoic cho vao 2 dng (mét ong gdbm 2m]l cé trang
heparin dung dé ciy: mét 6ng gém 8 - 10 ml khéng c¢é heparin dé 1dy
huyét thanh).
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5.2.3. Mgt s6 phuong phap nudi cdy cd thé dp dung
Nuéi c@y theo phitong phdp Lejeune (1965)
1 lo cdy gom:

6ml mdi trudng, 2ml huyét thanh.
0,3 - 0,5ml mau toan phén.
0,1ml dung dich PHA,

Nudbi cdy theo phuong phdp Moorhead (1960)
1 1o cAy gdm:

6 - 8ml moi trudng.

2 - 2,5ml huyét thanh.

0,5ml dich huyét tuong ¢6 bach cau.
(,1ml dung dich PHA.

Phuong phap nudi cdy trong bom tiém
Phuong phéap nay thich hgp véi diéu kién di thyc dia.

- Mot bom tiém thé tich 10ml trang heparin, 14y 0,2 - 0,5ml mAu tinh mach,

vé phong thi nghiém bé sung 4ml médi trudng + 1ml huyét thanh va 0,1ml
dung dich PHA.

Nguoi ta c6 thé diing picoll paque hodic cac hoa chat khac dé tach riéng
bach cidu dé nudi cay.

Dat 1o cdly vao tu &m 37°C x 72gid, trong qué trinh cdy c¢6 thé 1ic nhe dé
tranh hién tugng déng vén héng ciu.

5.3. Tién trinh thu hoach t& bao nudi cay va lam tiéu ban nhiém sic thé

20

Déi v6i ky thuat lam tiéu ban thyc tap, thu hoach vao gid thit 72:

Trude khi thu hoach 2 gig (gid thi 70) cho Colcemid néng dd 0,1 microgam/ml
(cho 2 giot dung dich colecemid vao 1 lg cay).

Ly tAm 800 - 1000 vong/phiit x 10 - 15 phiit, giit lai cin chita t& bao (khodng 2ml).
Nhuge trudng biang KC] 0,075M & nhiét 46 37°C x 30 phuit.
Ly tam: 800 vong/phut, giit lai cin ¢6 t& bao (khodng 2ml/phut).

€& dinh bdng Carnoy lanh (3 methanol : 1 acid acetic): 1 éng ly tim bé
sung khoang 4 - 6ml Carnoy, cho tit tiY, trén ky. Ly tdm 800 vong/phit x 10
phut gn‘i lai cdn t&€ bao. C§ dinh nhu viy tu 3 - 6 lan. T lan thi 2 trd di ¢6
thé dé qua dém. Ong d€ qua dém phai bé sung iy da dung dich Carnoy va
bit kin miéng 6ng.

Nho tiéu ban: Chufn bi lam kinh sach khéng md, khéng xude (cac
phién kinh nay da duge xu ly boi NaOH 1IN x 24g10 HCl 1% x 24gic va
ngam trong con 90° x 24 gig). Cac lam kinh dé lanh 1 - 2 gid trude khi
nho tiéu ban

+ Ly tdm l4n cudi @6 lai 0,5ml can.



+ Nho tiéu ban.
+ Dé khé tu nhién.

+ Nhudm Giémsa (ty 1& 20%) x 30 phit ho#ic nhuém Giémsa (5%) trong

dung dich dém phosphat x 15 phit.
+ DE khé tu nhién.
+ Gan tiéu ban bing bém Canada.
Cdc dung dich cdn chudn bi
- KH,PO, 9,1g + nuéc cat vita da 1000ml.
- Na,HPO, 11,9¢ + nudc cat vita di 1000ml.

Pha dung dich dém phosphat theo ty 1&: Na,HPO,: 49,2ml.

KH,PO,: 50,8ml

— Giémsa me.

Pha dung dich Giémsa ty 1& 20% (2ml Giémsa me + 8ml nudc cit).
Pha dung dich Giémsa 5% trong dung dich dém phosphat véi ty 1é:

Na,HPO,: 47,5ml
KH,PO,: 47,5ml

Giémsa: 5ml

Hinh 3. 2. Tiéu ban NST - Hinh anh NST ngudi & ky gilra

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

DH. Y HA NOI
nguoi nii o0
(NBS‘l:h fhl:rmbngl; — ! "s " d
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- “
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Dua vao ddu que chi mot nhiém sic thé tam giita (hodc tAm léch, tAm diu) &
vat kinh x 40 trén tiéu ban nhiém sic thé ma minh tu tay nhé tiéu ban va nhudm.
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Bai 4

PHUONG PHAP XEP BO NHIEM SAC THE NGUDI
(LAP KARYOTYP NGUUN)

1. MUC TIEU

- X&p xong mdt b nhiém sic thé ngudi theo quy ude qudc t&, viét cong thitc
karyotyp va két luan.

- Quan sat duge cum nhiém séc thé ky gitia elia ngudi d vat kinh x 40.
— Dém s6 lugng va phan biét cic dang nhiém sfc thé tam gitta, tdm léch va
tAm déu.

2. PHUONG PHAP HOC

- Hoe trude phan ly thuyét vé phuong phap t& bao di truyén hoc va dic diém
b6 nhiém séc thé ngudi.
— Dgc trude bai thire tap dé nim viing cach xép bd nhim sic thé.

- Quan s&t cic tidu ban va hinh trién 1am.
3. PHUONG TIEN DUNG CU
3.1. Cho mai ban 2 sinh vién

— 210 hd dan, hép petri.

n - - + R = - N - ., -~ ~,
- 2 ban in cic cum nhiém sac thé ky gilta cua nguoi nam va nit.

~ 2 tidu ban nhidm sic thé bach cdu lympho mau ngoai vi ngudi.

3.2. Cho ca t& sinh vién

Tranh cum nhiém séc thé clia ngudi nam va karyotyp.

!

Tranh cum nhiém s#c thé cha ngudi nit va karyotyp.

2 karyotyp mau clia ngudi nam va nit binh thudng.
Cum nhiém séc thé ky giita dudi vat kinh dau.
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4. CAU HOI LY THUYET
1. Trinh bay nhitng tiéu chuin dé x&p bd nhiém séc thé ngusi?

2. Trinh bay dic diém nhiém sic thé nhém A ciia ngudi (nhém B, C, D, E, F, G)?

5. NOI DUNG

5.1. Quan sat cum nhiém sic thé ngusi binh thudng
5.1.1. Cdch lam tiéu ban

Binh thuéng t& bao bach ciu lympho mau ngoai vi khéng phan chia, khi nudi cdy
trong mdi truong va nhiét d6 thich hgp ¢6 sy kich thich cua PHA
(phytohemagglutinin), bach cdu lympho chuyén dang va phan chia, sau 70 gid nubi
cdy, bd sung Colcemid 1am cho sy phéan bao dimg lai  ky giita. Thu hoach céc t& bao &
gio thi 72. Sau céc bude xi Iy vé1 dung dich nhude trudng va dinh hinh, cAc cum
nhi€m sic thé va nhan t& bao duge phan tan déu 1én phién kinh, nhudm bing Giémsa.

5.1.2. Quan s4t

& vat kinh x 10: Di chuyén tidu ban tim cum nhidm sfc thé ky giita ¢ cac
nhiém sic thé phan tan déu. Trén tiéu ban thiy cic nhan bach cdu bé han, mau tim
d6 14 nhan cha nhitng t& bao chua chuyén dang va céc nhén 16n hon 14 nhéan cla céc
t& bao da chuyén dang. Xen vao dé c¢6 cAc cum nhidm séc thé & ky gida, tim nhiing
cum ¢6 nhiém séc thé phan tan déu va dep.

3 vat kinh x 40: Quan sat hinh dang nhiém sdc thé va chd ¥ phan biét duge
cac loai nhiém sic thé tam giita, tdm léch va tam ddu. C6 thé dém s8 luong nhiém
sAc thé trong cum (46 nhiém sic thé).

Cht ¥: Xem hinh anh trién lam cum nhiém séc thé § vat kinh dau.

5.2. Xép bd nhiém sic thé ngudi binh thudng
5.2.1. Tiéu chuén xép loai bé nhiém sdc thé ngudi

Duya vao tidu chuéin chiéu dai tudng d6i caa nhiém sic thé, vi tri phin tam,
nhidm séc thé, c¢6 hay khong c6 eo thit thit hai, ¢6 hay khéng ¢6 vé tinh, 46 nhidm sic
thé clia ngudi duge x€p thanh 23 c4p, chia thanh 7 nhém theo kich thudc gidm dan.

- Nhém I (nhém A): Goém 3 cap nhifm sfc thé s8 1, 2, 3, 14 cac nhiém séc thé
c6 kich thude 16n nhit, nhiém sic thé s6 1 va 3 ¢6 tdm giita, nhidm sic thé
s8 2 c6 tam gan giita. Nhidm sic thé s5 1 ¢6 thé c6 thém eo thit thi hai 8 nhanh
dai gin tam.

— Nhém I (nhém Bj: Gom 2 cap nhiém séc thé s6 4, s§ 5 13 cic nhiém sic thé
¢6 kich thuéce 18n va cé tAm gan dau va khé phén biét nhau béing kich thude.

— Nhém I (nhém C): Gdm 7 ciip nhidm sdc thé 1a nhiém sic thé s6 6, 7, 8, 9,
10, 11, 12. Cac nhiém séc thé nay c6 kich thudc trung binh, tdm gin giita.
Trong d6 cAc nhiém séc thé s3 6, 7, 8, va 11 ¢6 tAm gén giita hon cac nhiém
séc thé s6 9, 10, 12. Nhiém séc thé X giéng nhidm sic thé s6 6 va 7.
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Nhom 1V (nhém D): Gém 3 céip nhiém sic thé s8 13, 14, 15 1a céc nhidm sic
thé c6 kich thudc trung binh, tdm ddu. Cac nhiém sic thé nay khé phén
biét nhau vé kich thudc, c6 thé thay vé tinh d nhanh ngén.

Nhom V (nhém E): Gém 3 cap nhlem sée thé s8 16, 17, 18 12 céc céip nhiém
sac thé tuong dol ngén Nhiém sfc thé s6 16 tam héu nhu ¢ giiia, nhlem
séc thé s6 17 tdm gin giita nhung léch hon nhiém sic thé s6 16, nhiém séc
thé 18 tam gin ddu. Nhiém sic thé s& 16 ¢6 thé ¢6 eo thit thit hai 3 nhanh
dai gan tam.

Nhém VI (nhém F): Gém 2 cip nhiém sdc thé s§ 19, 20, 1a cic nhidm sdc
thé ngdn, tAm gin gitta, kh6 phan biét nhau bing kich thude.

Nhom VII (nhom G): Gébm 2 cép nhiém sic thé s& 21, 22, 13 cac nhidm sic
thé rit ngin, tam dau. Nhlem sdc thé Y ¢6 tam ddu, hinh dang va kich thuoc
tuong tu nhy nhiém sic thé thé nhom G nhung hai nhanh dai khép gan
nhau hon va trén nhanh dai c6 eo that thi hai ndm d phan gitta nhanh dai.

§.2.2. Cdc budc 1ap karyotyp

Ké vao vd (hodic gidy) 4 dudng ké ngang cach nhau 4 dong ké (dong 1 va
dong 2 cach nhau réng hon).

Dém s8 lugng nhiém sic thé trong cum da dude in sén trén giay.
C&t rdi ting chife nhidm sic thé.

Xép s0 b cdc nhém nhiém sic thé vao 4 duong ké theo thi tu: Nhém A, B
dudng ke 1, nhém C dudng ké 2, nhém D, E dudng ké 3, nhém F G va cip
nhiém sic the gi6i tinh duong ké 4. Xép nhanh ngan cia nhiém sic thé quay
lén trén.

Litu y: (Mudn xép cho nhanh nén x&p cac nhom 14n lugt theo thi ty sau: A,
B, D GEFC).

Diéu chinh cac nhiém sic thé tiing nhém cho diing.
D4n nhiém sic thé theo nhém sao cho tdm vio ding dong ké.

Ket luan: D& két luan, phai viét duge s6 lugng nhiém séc thé va cip nhlern
sic thé g101 tinh, ngan cach nhau bang ddu phéu; sau d6 két luan vé tinh
trang ctia bé nhiém séc thé dé.

Vi du: 46,XX. Karyotyp ngudi nit binh thudng.

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH
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1. Pua vao ddu que chi 1 cum nhiém séc thé dep & ky gitta & vat kinh x 40.

2. Trinh bay bd nhiém séc thé da xé&p.



ons
S MR
;‘,’?

K
LUl U v o T

Cc

_“ u_" ! i 1 o { T
- T S BT S S
D

—3K—A¥ = | L
18 20 o 22
je— X X [}

WY

R e e R { e f e i T

1

06 B AS LUt Ll
13 14 15 18 17 .
D E
—ER —XR ui A AR
19 2 22
F Xy G

Hinh 4.1. 46, XX. Karyotyp ngudi nit
binh thuong

Hinh 4.2, 46,XY. Karyotyp ngudi nam
binh thudng

25




Bai §

PHAN TiCH KARYOTYP CUA MOT SO BENH DI TRUYEN VA MOT S
DANG DOT BIEN NHIEM SAC THE

1. MUC TIEU

— Viét dugc céng thic nhiém sic thé theo qui ude qudc t& va goi ding tén hoi
chitng ho#c bénh tusng ting vdi ting bé nhidm sic thé.

- Quan st mot s6 dang ddt bién clu tric nhidm sic thé.
2. PHUONG PHAP HQC
~ Hoc trude phan 1y thuyét vé nhiém sic thé va bénh hoc nhidm sdc thé.

~ Viét e6ng thiic nhiém sic thé theo qui ude qude t& va goi tén hdi chitng hoic
bénh tuong tng véi tirng karyolyp.

— Xem tiéu ban hinh anh mét s8 dang dét bién nhiém séic thé.
3. PHUONG TIEN DUNG CU
3.1. Cho moi ban 2 sinh vién
- 2 kinh hién vi quang hoe.
~ 1 khay dung hai tiéu ban c6 nhiém sic thé dot bién.
3.2. Cho c¢a té sinh vién
— Trién 1im hinh Anh trao d8i chromatid chi em (sister chromatid exchange-SCE).
- Hinh énh nhiém sic thé chuyén doan (phuong phap nhuém bang G).
4. CAU HOI LY THUYET

Néu cd ché din dén hién tugng trao d6i chromatid chi em, nhiém séc thé hai
tam, nhidm sic thé hinh vong, chuyén doan nhiém sic thé?

5. NOI DUNG
5.1. Phén tich, danh gia va két luin vé cac bd nhiém sic thé ¢6 rdi loan sé lugng
5.1.1. R6i loan nhiém sdc thé thudng
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5.

1.2. R6i loan nhiém sdc thé gidi tinh
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5.2. Quan sat mdt s& dang dot bién ciu tric nhiém sic thé

5.2.1. Dot bién kiéu chromatid

— Gap: Trén mot chromatid ¢6 mét chd khong bat mau va khoang khong bét -
mau nay khong vugt qua duong kinh ciia mot chromatid.

- Dit don: Trén moét chromatid c6 moét doan dit roi ra, khoang didt nay 16n
hon dudng kinh ctia mdt chromatid va léch truc so véi chromatid.

e . - . - 1 -4 2 - . -
— Trao d61 chromatid: Cac chromatid cua cac nhiém sic thé khac nhau bi duat
ra va ndi lai véi nhau tao nén cac hinh anh ba canh ho#c bén canh.

a.Hién tugng gap b. Hién tugng dit don

c. Hién tugng trao ddi chromatid

Hinh 5.8. Hién tuong gap (a), d{t don (b), trao d8i chromatid (c)
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5.2.2. D6t bién kiéu nhiém sdc thé
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Hinh 5.9. Hinh anh isogap (a), ddt kep (b), nhiém s&c thé hai tam (c), doan khéng tam (d),
nhiém s&c thé hinh vong (e).
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Isogap: Hién tugng gap xay ra trén hai chromatid & vi tri tuong ing

Dt kép: Hién tudng dut xay ra ¢ hai chromatid & vi tri tuong Gng.

Nhi&m séc thé hai tam: Hién tugng diit xay ra & ca hai nhiém sic thé, phan
con lai ¢6 tAm cua hai nhiém sdc thé nay ndi lai véi nhau.

Doan khéng tam: Hién tugng dut nhidm sic thé va doan dit khong tam roi
xa nhiém séc thé.

Nhiém sic thé hinh vong: Nhiém sfic thé bi ditt, phéan con lai cé thé néi véi
nhau tac nén nhiém séc thé hinh vong ¢6 tAm hodc khéng tam.

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

1.

Viét céng thitc nhiém sdc thé cha 7 karyotyp: Xac dinh tén héi chiing ho#c
tén bénh tudgng tng véi tiing karyotyp.

Dua vaoe diu que chi hinh anh mdt loai ddt bién cgu tric nhiém sic thé:
loai d6t bién kiéu chromatid hodc @6t bién kiéu nhidm sic thé.
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Bai 6

MOT SO K¥ THUAT SINH HOC PHAN TU THONG DUNG
UNG DUNG TRONG Y HOC

1. MUC TIEU

— Trinh bay duge nguyén 1y tach chi€t ADN va tién trinh ky thuét tach chiét
ADN tit bach cAu mau ngoai vi.

— Trinh bay dude nguyén 1y va tién trinh ky thuat nhan doan ADN invitro
PCR (Polymerase Chain Reaction).

- Néu duge nhitng ing dung ctia k§ thuat sinh hoe phéan ti trong y hoc va
daoi séng.
2. PHUONG PHAP HOC

— Hoc trude phan 1y thuyét vé nguyén 1y va tién trinh k§ thuat tach chiét
ADN; nguyén 1y va tién trinh k¥ thuat PCR.

— Quan sat viéc thuc hién tién trinh kg thuat tach chiét ADN va k§ thuat PCR.
- Quan sat hinh dnh dién di ADN sau khi tach chiét ADN va hinh anh dién
di san phédm cta PCR.

3. PHUONG TIEN DUNG CU
Cho ¢4 td sinh vién
3.1. Trang thi&t bj

- May ly tdm théng thudng trong phdng thi nghiém véi ng ly tam (5 -
100ml) hogc ly tdm 6ng nho (0,5 - 2ul). May ly tdm lanh.

— Ta am.

— Binh céach thuy, t6t nhat 1a binh ¢6 l4ec.

— Tu lanh tit 4°C dén - 20°C hoic - 80°C: tuy mite d6 bio quin miu, cé thé
bdo quéan ADN trong nito 1éng vdi thdi gian dai hang chuc nam.

- Tu &m 37°C.
— May do pH.
- May lic.
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May s&y khé, hap 4m (tiét tring).

May dién di.

Thiét bi so1 ti ngoai.

Can: ¢6 thé can duge g, mg.A

Micropipet cac loal: 0,5 - 100ul.
20 - 100pL
200 - 1000ul.

Céc loai dau tip cho micropipet.

Ong Eppendorf.

Cac loal 8ng dong.

Cac loai dung cu théng thudng cla phong xét nghiém sinh hod nhu chai, cbe...

Gidy thiée, gidy chi thi cho hdp vé trung.

3.2. Hoa chat

EDTA (Ethylen Diamin Tetra Acetic)

NH,HCO;.

Tris — HCL

Tris base.

NaCl.

SDS (Natri Dodecyl Sulfat).

Natri azid.

Tt cac hod chit nay pha thanh
cac dung dich dém cén thiét:

EDTA 0,4 M
Tris - HCI 2M
MgCl,.

NaCl 3M.
NaCl 6M.
SDS 10%.

TE 10mM.

Acid boric.

- Ethanol tuyét déi.
- Glycerol.

— Xanh bromophenol.
- Ethidium bromid.
—  Proteinase K.

— ADN marker.

- Agarose.

Dém pha hong cau:
1mM N, HCO,

115 mM NH,CI]
Dém pha bach cau:
100 mM Tris - HCL
40mM EDTA.

50 mM NaCl.

0,2% SDS

0,05% Natri azid
bém TBE 5 x

Proteinase K 1mg/500pl

33



Trang thiét bi co ban cta phong thi nghiém sinh hoc phan ti: May PCR (may
nhan ADN), may ti ngoai soi ADN

MAY PCR VA ONG EPPENDORF pE CHAY PCR

& ==

T ees
e

S

MAY LI TAM SIEU TOC

KINH HIEN VI QUANG HOC VA BO CHUP ANH NST

Hinh 6.1. Minh hoa mét vai trang thiét bi co ban clia phong thi nghiém

4. CAU HOI LY THUYET
1. Trinh bay nguyén ly ctia ky thuat tach chiét ADN.
2. Trinh bay nguyén ly cua ky thuat dién di ADN.
‘3. Trinh bay nguyén 1y ctia ky thuat nhan doan ADN invitro (PCR).
5. NOI DUNG
5.1. Ky thuat tach chiét ADN
5.1.1. Nguyén ly cua ky thuét téch chiét ADN

Nguyén liéu cho tach chiét ADN la cac t& bao c6 chita ADN. Ta 6 thé tach ADN
tong s8 hoic tach ADN ctia t& bao chat riéng. T& bao c6 thé dudi dang tudi, séng hodc
da chét... Mang t& bao duge pha v3 bing bién phap cd hoc hodc hoa hoc (dung chat
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tdy manh). Dung céc chét proteinase K dé phan huy protein, ¢6 thé ding ARNase dé
pha huy ARN. Ding céc chat phenol, ethanol, isopropanol... dé tia ADN.

ADN duge tach khéng c¢6 chidu dai nhu ban ddu ma thudng bi giy, thudng ¢
d6 dai 20 Kb d&n 200 Kb. Bj gen bi giy & nhiing doan khac nhau, nén c¢6 du dai
dién cac gen clia bd gen. Tuy th& néu ADN bi gdy nhiéu qui, qua ngén c6 thé han
ché két qua nghién citu tiép theo.

P& tdch ADN tit mdu ngogi vi:

Dung cac dung dich pha v3 héng ciu d€ tach riéng bach céu.

Pha v8 mang t& bao, mang nhén bach cau, ADN duge gidi phéng cung cac
chat khac: protein... O giai doan nay cin c6 nhitng chat dc ché hoat dong
enzym nuclease, vi vy ngudi ta thudng hay dung EDTA (Ethylen Diamin
Tetra Acetic) 1am cho nuclease mat hoat tinh dé€ ADN khéng bi pha huy. Céac
dung dich pha vd mang té& bao thudng dung SDS, tiép theo ding proteinase
K dé phan huy phin 1dn protein trong dich chiét. Bén canh dé ngudi ta cé
thé loai riéng ARN bing cach dung ribonuclease, chl ygu phan huy ARN.

Ngudi ta hay ditng muéi Na truée khi lam tia ADN; tta ADN véi ethanol
tuyét ddi lanh ty 1é gap 2 1an dich chita ADN ho#c isopropanol lanh ty 18 1:1.

Véi lugng ADN lén ¢6 thé thidy ADN ta dudi dang “Con stta” 1o ling.
Lay ADN béng dung cu thuy tinh.
Lam kho ADN 8 nhiét & phong.

ADN c¢6 thé bio quan dudi dang tha khé - 20°C hodc dé trong dung dich
nudc cdt khit ion hay TE (Tris - HCI 0,01M; EDTA 0,001M) pH 8.

Kiém tra d tinh khigt ADN: Dua vao viéc xac dinh ty 1& OD (Optical
Density). Phé hap thu cuc dai cia ADN tai budc séng 260nm, protein
280nm; polysaccharid 230 nm. Néu ty 1é:

OD 260 _ OD 260

S vi — =1,7-2 thi ADN dudgc coi 14 sach
OD 280 oD 230 .

Véi phuong phap nay cho phép phat hién dich chita ADN c¢6 14n protein hay
polysaccharid hay khéng.

Kiém tra ADN bing phuong phap dién di cho phép xéic dinh c6 ADN khéng, cé
bi lAn ARN khéng, ADN cé bi gdy nhigu khéng,.

Nguyén ly:

O pH = 8, ADN mang dién am, dusi tac dung ctia dong dién né di chuyén
vé cue duong, tuy theo kich thude ma cac doan ADN dai ngén sé di chuyén
vdi toe d6 khac nhau, thudng dién di v6i agarose gel.
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Nhupm ADN béng ethidium bromid; dudi anh sang t ngoai ADN gén véi
ethidium bromid s& phat sang. Qua hinh anh dién di ta c6 thé biét duge
miu tach chiét c6 ADN? Hinh dnh dién di ADN 1a mét vét dam, to nhd tuy
lugng ADN. Néu ADN bi dat gAy nhigu va chua sach thi hinh anh dién di
gom mét dai bang khong tao thanh mét bang gon.

Cht y: ethidium bromid 13 hoa chat ¢6 kha nang giy ung thu. Vi vay khi lam
viéc phai deo ging tay va thyc hién cac quy dinh bao vé ca phong thi nghiém.

Dua vao nguyén ly trén c¢6 nhiéu quy trinh tach chiét ADN tit mau ngoai vi. o)
day chi gidi thiéu mét vai quy trinh tach chiét ADN ti mau ngoai vi duge 4p dung &
B6 mon Y sinh hoc - Di truyén.

5.1.2. Quy trinh tdach chiét ADN

36

Lé&v mau tinh mach cho vao 6ng da c6 sin EDTA 0.4M. trén déu d8 mau
khéng déng. Mau méu duge bao quan & 4°C cho t4i lic tién hanh k§ thuat.

Cho 5 ml dung dich d8m pha héng cdu vao o'ng mau tron nhiéu lan, ly tam
2500 vong/phit trong 10 phut Bo dich ndi, glu lai ciin ta t€ bao mau
trang Muc dich chua yéu la dé pha huy héng cau, tach riéng bach ciu. Cé
thé lam nhiu 14n cho d&n khi cin t& bao ¢6 mau tring sach.

Lam tan cin tla bang cach dung may ldc.

Cho tiép vao éng chita cin tla t& bao 900p.1 dém pha bach cau, pha vd t&
bao bing may l4c trong 5 phut. San phim c6 thé dung tach chiét tiép ADN
hodc bdo quan 6 4°C trong vai tuan.

Cho thém vao éng 0,1 mg proteinase K lic déu bdng may l4c trong 5 phiit.
U 50°C trong 2 gid, 15 phut lic mot lan. _

Cho thém 300 pl NaCl bao hoa 6M, lic déu bing may lic trong 5 - 10 phiit.
Ly tdm 2500 vong/phut trong 10 phiit.

Loai bé cén tia protein, chuyén dich néi chita ADN sang #ng khac.

Cho.nhe nhang ethanol tuyét d01 vio ng ¢6 dich ndi chia ADN, thé tich
ethanol gdp 2 14n thé tich dich néi.

Nghiéng 6ng nhe nhang cho dén khi xu#t hién tia ADN.

Chuyén tiia sang 6ng Eppendorf da c6 sin 200ul TE, 1ic nhe.

Dé sdn phdm & 37°C trong 2 - 3 gid cho t6i khi tiia ADN tan hoan toan.
Kiém tra chét lugng ADN bing cach chay dién di.

Bao quan ADN & nhiét @6 4°C, - 20°C ho#ic - 80°C tuy thdi gian cin giit
ADN ngén hay dai.



5.1.3. Kiém tra ADN sau khi tach chiét bang phuong phdp dién di (hinh 6.2)

Hinh 6.2. Hinh anh dién di ADN sau khi tach chiét

5.2. Ky thuat nhan doan ADN (PCR)

Muc dich: Tt mot lugng ADN rat it ban ddu, sau khi 4p dung phuong phap
PCR sé c6 mot lugng 16n ADN dé sit dung trong chén doan, nghién citu.

Cac thanh phan tham gia phan tng.

+ Enzym Taq polymerase

+ 4 loai nucleotid da dugc hoat hoa (ANTPs)
+ ADN mbi (Primer)

+ ADN khudén (DNA template)

Phan ting PCR 1a mét chudi nhiéu chu ky ndi tiép nhau. Méi chu ky gom 3
giai doan:

+ Giai doan 1: Bién tinh: nang nhiét d6 1én 95°C. O nhiét d6 nay t4t ca cac
mach xodn kép ctia phan ti ADN khuén déu dugc tach thanh sgi don.
Giai doan nay thuong ti 30 gidy dén 1 phiit.

+ Giai doan 2: G&n méi: ha nhiét d6 xudéng 52°C. O nhiét d6 nay hai doan
modi (mbi xudi, mdi ngude) sé cip do6i véi hai sgi ADN theo hudng 5'- 3.
Giai doan nay thuong tit 30 gidy - 1 phut

+ Giai doan 3: Téng hgp ADN: nang nhiét d lén 72°C, & nhiét do nay
ADN Taq polymesase hoat dong dé kéo dai cac mach ADN. Nguyén liéu
¢ day 1a 4 loai ANTP. Thoi gian tuy thudc d6 dai cta trinh ty ADN,
thudng tir 30 gidy dén nhiéu phut.
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— Ci sau mét chu ky gom ba giai doan nhu trén mét ADN khuén dugdc nhan
thanh hai. Sau khoang 30 chu ky thi tit mdt phan ti ADN khuén ban dau
c6 thé tao ra mot s& lugng ADN gap 2% 14an.

Toan bo qua trinh trén duge thuc hién nhg may “THERMOCYCLER” tu déng.

Hinh 6.3. Hinh anh dién di ADN sau khi chay PCR

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH
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1. Nhan xét két qua dién di ADN.
2. Ung dung k§ thuat tach chiét ADN, k¥ thuat PCR trong y hoc va doi song.



Bai 7

PHUUNG PHAP CON SINH B0, DI TRUYEN QUAN THE,
DI TRUYEN SINH HOA

1. MUC TIEU

~ Sit dung duge céc cong thic dé tinh hé s§ sinh d61 mdt hgp td, hai hgp tt,
d6 di truyén va két luan.

— Tinh dugc tin s6 kiéu hinh, tdn s6 gen dua trén s6 lidu diéu tra quin thé.
— Phan biét duge hinh anh dién di hemoglobin (Hb) ngudi binh thudng, ngudi
bénh va quan sat hong cAu ngudi méic bénh hemoglobin.

2. PHUONG PHAP HOC

- Hoc truée 1y thuyét vé phuong phap con sinh 46i, dinh luat Hardy -
Weinberg, bénh hoc hemoglobin (Hb)

- Tai phong thuc tap:

+ Tinh hé s con sinh d8i cac loai, 6 di truyén va rdt ra két luin vé tinh
di truyén cua bénh.

+ Quan sat so sanh hé s8 sinh da phoi mét hgp ti va sinh da phéi khace
hgp tit 8 mét s& chung téc khac nhau.

+ Phai tinh dudc tan s8 céc loai kifu hinh, tin s8 cic loai gen.

+ Quan sat cdc miu dién di d& 1Am sdn: Hb ngudi binh thmjng va Hb
nguoi bénh.

+ Quan sat héng cAu ngudi bénh Hb.
3. PHUONG TIEN DUNG CU
3.1. Méi sinh vién nén chuin bi mdt may tinh cim tay
3.2. Cho ca t& sinh vién

- o~ a . 3+ - o . AT ~ P Y
Cac bang vé céc s6 Héu diéu tra quin thé cac céip con sinh d61 vl mét s6 bénh.

|

Bang cac cdng thite diing trong nghién ciu con sinh déi.

Céac mau dién di Hb ngudi binh thudng va ngudi bénh.

Tiéu ban héng cAu ngudi mic bénh beta thalassemia.
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4. CAU HOI LY THUYET
1. Phucng phap nghién citu con sinh déi ¢6 ing dung gi trong di truyén y hoc ?

2. C6 may loai sinh da phoi 6 ngudi? Ban chét va dic diém cia ting loai sinh
da phoi?

3. Trong phuong phéap con sinh d8i 46 di truyén (H) duge tinh theo cbng
thitc nao? Y nghia cta d6 di truyén (H)?

4. Néu cbng thitc Hardy - Weinberg va néi rd titng thanh phan trong cong thite?
5. Trinh bay nguyén nhin, c¢g ché ctia bénh thalassemia, HbC, HbE?

5. NOI DUNG
5.1. Tinh hé s4 sinh d6i mét hgp tir va sinh déi hai hop tir
5.1.1. Cac hé o sinh ddi mot hgp ti va hai hgp tit d ting quan thé duge tinh trén
1000 c4 thé theo 2 ¢éng thic sau
- Heé s8 sinh d6i mét hgp tit (m) duge tinh theo cong thite:
L-2U
m=—— x 1000
N
Trong d6: U 14 s8 cip sinh d6i khac gidi.
N 1a téng s6 ca thé diéu tra.
L 1a t8ng 8 cip sinh d6i trong nghién ciu.
- Héso sinh @i hai hgp ti (d) duge tinh theo céng thiec:

2U
d= x 1000
N

Trong d6: U la 8 cip sinh déi khac giéi.
N 14 tdng s6 c4 thé didu tra.
5.1.2. Bai todn

Trong mét diéu tra trén 10.910 tré so sinh da gap 114 clp sinh d6i, trong d6
21 cép khac gi6i, 50 cgp cang gidi nam va 43 cép ciing gidi nit. Tinh hé s6 sinh dbi
mét hop tlt va hé s§ sinh d6i hai hgp tit § miu nghién citu nay?
5.2. Tinh d3 di truyén (H) va anh hudng ctia méi truding

Bai toan: Qua diéu tra mdt s& bénh vé tAm than va tim mach ti cic cap sinh
d6i mot hop tit va sinh d6i hai hgp ti trong d6 ¢6 nhitng cip sinh d6i tudng hdp (ca
hai cung bi bénh) va nhiing efp sinh d6i khéng tudng hdp (mot ca thé méc bénh,
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con ca thé kia khong méc bénh) theo cac s liéu cia Harvald va CS (nam 1965) liét

ké dusi day (Bang 7.1).

Bang 7.1. 56 lidu diéu tra v& bénh tam than va tim mach tir cac cap sinh déi mét hap téva .
hai hop t¢

Dang sinh dbi
"‘\‘_-

Bénh va sd T

c3p sinh dbi quan sat \

Sinh dbi mat hgp tur

Sinh dai hai hgp t

Bénh tdm than phan fiét

- S8 c&p sinh déi duge khao sat bénh 9 33
- S& cép sinh d6i ma ca hai cing méc 4 4
Bénh loan tdm than thao cudng trdm uét

- 88 cap sinh ddi dugc khao sat 15 23
- S6 c&p sinh d6i ma ca hai cung méc 12 2
Thiéu nang tri tug

- 86 cap sinh d6i dugc khao sat bénh 18 12
- 86 c3p sinh d&i ma cé hai cling mac 12 0
Bénh dong kinh

- S8 cép sinh d6i dugc khao sat bénh 27 43
- 86 cép sinh doi ma ¢é hai cling méc 10 6
Tang truong uc

- S8 cap sinh déi dugc khao séat bénh 80 106
- 86 ¢cap sinh dé&i ma ca hai cing méc 20 10
Nhdi mau cac loai

- S8 cap sinh db6i dugc khao séat bénh 102 155
- S8 cap sinh déi ma ca hai cing méc 20 24
Con @6t quy khdi phat cép tinh

- S8 c&p sinh d6i dudc khao sat bénh 98 148
- S6 cap sinh déi ma ca hai ciing méc 22 16
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5.3. Tinh dé di truyén (H) va &nh hudng cla mai trudng vdi mdt sé di tat hoidc
bénh di truyén da nhan té nhu liét ké & bang 7.2.

Bang 7.2. Cac s6 liéu diéu tra trong nghién c(tu con sinh dai vé mot sd di tat hoac
bénh di truyén da nhan t&

Tat ho#ic bénh Loai sinh dai So cp quan sat SG cgp tuang hop
vé bénh 0 %
Ban chéan veo vao trong 1 hop tir 35 8- 22,9%
2 hop tir 135 3 2,3%
Trat khép hang bam sinh 1 hop tif 29 12 41,4%
2 hop tir 109 3 28%
St méi, nit khiu cai 1 hop ¥ 125 37 29,6%
2 hgp tor 236 11 4,7%
Ung thu 1 hgp tir 196 34 17,4%
2 hap tr 546 59 10,8%
B&nh mach vanh tim 1 hop t& 21 4 19%
2 hop tr 47 4 8,5%
Bai thao dudng 1 hop tr 181 101 55,8%
2 hop t 394 45 11,4%
Cudng tuyén giap 1 hop t&r 49 23 47%
2 hop tir 64 2 3.1%
Bénh vay nén 1 hop tir 31 19 61%
2 hop tif 46 6 13%
Bénh séi mat 1 hop Ut 49 13 26,6%
2 hop tif 62 4 6.5%
Bénh lao 1 hgp tlr 381 202 51,6%
2 hop tit 843 187 22,2%
Bénh sarcoid 1 hop tlr 4 2 50%
2 hap tit 11 1 8,5%

Dung céng thitc Holzinger dé tinh 43 di truyén:
Truong hgp cac tinh chét dinh tinh:
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% S8 cip sinh d6i % S6 cdp sinh d6i
mdt hgp ti tuong hgp ~ hai hgp ti tuong hop

Do di truyén (H) =
100% — % s6 cap sinh ddi hai hgp tit tuong hgp

Trudng hgp cac tinh chat dinh lugng:
S8 cép sinh ddi S8 cap sinh d6i

. hai hgp t khéong tuong hop = mét hop ti khéng tudng hgp
D§ di truyén (H) =

S8 cap sinh déi hai hgp tit khéng tusng hop
Anh hudng cua méi trudng duge tinh theo cong thitc: E = 100% - H hoic
E = 1-H; trong d6 E la tac djng cua méi truong va (H) 1a 46 di truyén.

— Neéu d6 di truyén H tix 0 - 0,25 (E tit 1- 0,75): Bénh khéng ¢é tinh chat di
truyén, cht yéu do tic dong clia méi trudng.

- Néu d% di truyén H tit 0,25 - 0,5 (E tit 0,75 - 0,5): Bénh ¢6 tinh di truyén
yéu, do tac déng nhiéu clia mdi trudng.

— Néu d§ di truyén H tw 0,5 - 0,75 (E tir 0,5 - 0,25): Bénh do di truyén manh,
it chiu tac déng cua méi trudng.

— Néu d9 di truyén H ti 0,75 - 1 (E tit 0,25 - 0): Bénh hoan toan do yéu t5 di
truyén quyét dinh, it chiu tac déng clia méi trudng.
5.4. Ung dung dinh luat Hardy - Weinberg
p*+2pq + g =1
Trong d6: p?la tdn s8 ca thé c6 genotyp AA.
q® 14 t4n s ca thé cé genotyp aa.
2pq 12 tén s8 ca thé ¢6 genotyp Aa.

Bai todn: Diéu tra 1000 ca thé trong quén thé th&y 490 ca thé c6 kidu hinh
cua trang thai dong hgp tit 14n, 510 c4 thé biéu hién kiéu hinh ctia alen trdi (A).

- Tinh tan s6 alen a, alen A.
— Tinh tin s6 ngudi § trang thai di hgp Aa.
— Tinh tan s8 ngudi & trang thai déng hgp AA.

5.5. Tinh tdn so alen trong quan thé

Bai todn: Céc locus chi phdi céc kidu hemoglobin clia mét dan tbe & chau Phi
¢6 cac alen sau: B*, g5, g%, .

Diéu tra 1000 ngudi cha dan tdc dé thay :
— Hemogiobin binh thuong (HbAHbA) 562 nguoi
- Hemoglobin S8 6 nguaci
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Hemoglobin CC ' 25 nguoi

Hemoglobin DD 0 ngudi
Hemoglobin AS 120 ngudi
Hemoglobin AC 242 ngudi
Hemoglobin SC : 26 ngudsi
Hemoglobin AD 14 nguoi
Hemoglobin DS 2 nguoi
Hemoglobin DC 3 nguoi

Tinh tan s& alen B*, B5, B, B°

5.6. Phuong phap dién di hemoglobin

5.6.1. Nguyén ly ky thudt dién di hemoglobin

3 méi truong dung dich dém pH 8,5, phan tit Hb mang dién tich 4m do d6
chuyén dong vé phia cuc duong cha dién trudng. Mdi loai Hb c6 trong lugng phén tit
khéc nhau nén ¢6 van téc chuyén déng khac nhau, chuyén ddéng nhanh hon c3 1a
cac phéan td HbH rdi thu ty dén HbI, Hb Bart. HbF c6 vén téc chuyén déng cham
hon HbA, mbt chit, cham hon nita 1a cic phan t& HbD, HbS, HbO, cudi ciing la cac
phan tit HbA, (HbA, va HbE c6 tdc d6 di chuyén gidng nhau). Trén chit gia dién di
cac loal hemoglobin sau cing khong thé phan biét duge véi nhau.

5.6.2. Cdc budc tién hanh dién di hemoglobin
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Chuén bi dich hemoglobin (hemolysat).
Ch4t gia d€ chay dién di: bang cellogen.

Truéc khi chay dién di, bang cellogen duge ngam trong dung dich dém, roi
v6t 18n tham bang gidy tham.

Dung but chi danh dau vao noi sé chim miu hemoglobin cich mép bing
cellogen tir 2 dén 3 cm.

Ch&m mau hemoglobin vao chd da vach séin bing but chi. Khi chay dién di
bao gid ciing chay mdt miu hemoglobin ngudsi binh thudng dé lam mau
chitng binh thudng so sanh véi cac mau hemoglobin ngudi bénh.

Dit bang cellogen vao méang dién di, digu chinh cudng db va thé higu cia
b6 ngudn may dién di va thai gian cho phii hgp.

D thdi gian 14y bang cellogen ra va nhudm béng cellogen bang dung dich
ponceau 2%. Tai vi tri c6 hemoglobin s& hién 1én céc bing mau dam nhat
khéc nhau tuy ty 1é hemoglobin.



5.6.3. Hinh anh dién di hemoglobin
5.6.3.1. Hemoglobin ngqudi binh thuong

O nguoi binh thuong HbA, chiém 97,5% tuong duong véi mot bang dam, HbA,
khoang 2% thé hién 1a mo6t bang rat manh bit mau héng nhat chay duéi HbF, con
lai 1a HbF khoang 0,5% khong thay dudc bing mét thudng trén hinh anh dién di
(Hinh 7.1).

5.6.3.2 Hemoglobin ngudi bénh

Khi doc két qua hemoglobin ngudi bénh bao gid cling so sanh véi hemoglobin
nguoi binh thuong.

Bénh hemoglobin do réi loan chat lugng mach globin

— Ngudi bénh di hgp HbE gém c6 HbA, va HbE (trén hinh anh dién di thé
hién 2 bang HbA, va HbE, HbE ngang véi vi tri véi HbA, nhung ti 1é cao
hon nén béng tuong d6i ddm hon HbA, d ngudi binh thuong).

— Ngudi bénh beta thalassemia

+ Thé di hop tit kép p° thalassemia/HbE: Trén hinh anh dién di thé hién 2
béng HbF va HbE.

+ Thé di hop tit kép B* thalassemia/HbE: Trén hinh anh dién di thé hién 3
bang HbA,, HbF, HbE.

+ Beta thalassemia thé ning: Hinh anh dién di c6 HbF va HbA,
— Ngudi bénh di hgp alpha thalassemia

Trén hinh anh dién di c6 thé thdy HbH va HbBart 1a nhiing bing bit mau
héng chay truéc HbA, va c6 ca HbA,.

Hinh 7.1. Hinh anh dién di hemoglobin binh thuéng va bénh ly

Puong 1:HbA, va HbA,; Budng 4:HbF va HbA,;
Pudng 2: HbA, va HbE; Puang 5: HbH, HbBart1, HbA,, HbA,
Budng 3: HbA, va HbF, HbE;
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5.7. Hinh anh mau ngoai vi cia ngudi bénh beta thalassemia

o) nguoi binh thuong hong cau khong bi bién dang. O ngudi bénh HbE hoic
beta thalassemla bén canh cac hong ciu c6 hinh thai binh thudng, con thiy cac
hong cAu bi bién dang c6 hinh bia, hmh giot nuée, hinh nhin (hinh chup qua kinh
hién vi gi6i thiéu mot s§ dang héng cau d6).

Hinh 7.2. Hinh chup qua kinh hién vi mét s& dang héng cau bénh ly

a: Héng cau & mau ngoai vi clia ngudi bénh b: Hong cdu 8 mau ngoai vi clia thé di hop tlf
HbE: nhiéu héng cdu c6 hinh bia ban. kép B thalassemla! HbE: nhiéu héng cau hinh

bia ban, héng cdu hinh giot nudc, hinh nhan.

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

1,
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Trinh bay két qua hé s¢ sinh d6i mot hop tit, hé s6 sinh d6i hai hop ti, d6
di truyén (H) va anh hudng ctia méi trudng (theo s& liéu 6 muc 5.1).

Trinh bay két qua d¢ di truyén (H) va anh hudng cta méi trudng véi mot
$6 bénh tam than va tim mach.

Trinh bay két qua d¢ di truyén (H) va anh hudng cta méi trudng véi mot
s6 di tat hodc bénh di truyén da nhan t& (theo céc s6 liéu & bang 7.2).

Ung dung dinh luat Hardy - Wemberg tinh tan s6 alen a, tan s6 alen A,
tan s6 ngudi d trang thai di hgp Aa, déng hgp AA ( theo s6 lidu & muc 5.4).

Tinh tén & alen B, BS BC, B° qua diéu tra di truyén quén thé cta mot dan
toc 8 chau Phi (theo s6 liéu muc 5.5).

Doc va giai thich két qua Hb trén miu dién di va két luan vé bénh.

Dua vao dau que chi hinh anh héng cdu ngudi bénh HbE ho#c thalassemia
(hinh gigt nuéc hodc hinh bia ban) § vat kinh x 40.



Bai 8

NGHIEN CUU CAC BENH DI TRUYEN DON GEN
BANG PHUOUNG PHAP GIA HE

1. MUC TIEU

- Si dung duge ky hiéu quéc t& dé xay dung duge 3 gia hé bénh di truyén
dya trén cac tinh huéng da cho.

- Xac dinh duge quy luat di truyén cua cic bénh di truyén alen trdi, di
truyén alen lan trén nhiém sic thé thudng va bénh lién két trén nhiém sic
thé X va nhiém sic thé Y qua phén tich cac gia hé da duge xay dung.

2. PHUONG PHAP HOC

- Hoe trude 1y thuyét vé ky hiéu xay dung gia hé theo hé théng quédc té, dic
diém cla cac quy luat di truyén don gen, cac bang du tinh nguy co di truyén.

- Xay dung 3 gia hé bénh di truyén véi cac tinh hudng da cho.
— Phan tich cac gia hé bénh di truyén, két ludn quy luat di truyén caa bénh d
timg gia hé. Qua phén tich cac dic diém di truyén, xac dinh ngudi di hgp
t va nguy cd di truyén 3 thé hé sau.
3. PHUONG TIEN DUNG CU
— Tranh céic k¥ hiéu theo hé théng qudc t& ding dé xay dung gia hé.

~ Tranh cta 3 gia hé sinh vién phai l4p theo tinh huéng da cho (chita cudi
g16 hoc).

— Tranh cua 7 gia hé da 14p sdn kém theo két luan vé quy luat di truyén cta
bénh trong gia hé.

4. CAU HOILY THUYET
1. Trinh bay tém tit dic diém cha bénh di truyén alen troi nhiém sic thé thuong.
2. Trinh bay tém tit diic diém cta bénh di truyén alen 14n nhiém séc thé thudng.

3. Trinh bay tém tét dic diém clia bénh di truyén alen trdi lién két nhiém
séc thé X khéng c6 alen tudng ting trén nhidm sfc thé Y.
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4. Néu tém tét dic diém cda bénh di truyén alen 1an lién két nhiém sc thé
X khéng ¢6 alen tuong ting trén nhiém sic thé Y.
5. Néu tém tit dic diém ctia bénh di truyén lién két trén nhidm séc thé Y
khéng c6 alen tuong ting trén nhidm sic thé X.
5. NOI DUNG

5.1. Dang céc ky hiéu quéc té& dé xay dung cac gia hé bénh di truyén dua trén cac
tinh hudng da cho

5.1.1. Giahé 1

X4y dyng gia hé cia duong sy a 1a nam gidi bi tit dinh ngén 3 va ngén 4 cla
mét ban tay, dinh ngén 2 va ngén 3 clia mét ban chén, ¢6 lich sit gia dinh nhu sau:

Dudng sy a la con thit ndm cia mét gia dinh c6 6 chi em. Hai ngudi chi
g&i ddu binh thu‘dng, khong bi tat dinh ngén. Ngudi chi thi ba bi dinh
ngon 3 v& ngbn 4 cua ban tay. Ngudi chi thit tu bi dinh ngén 2 va ngén 3
cua ban chin; ngudi em trai ctia duong su (em 1it) bi dinh ngén 3 va ngén
4 cua ban tay.

Duong sy a c6 vg binh thudng, khong bi tat dinh ngén; cip vg chdng nay cé
4 ngudi con. Ngudi con trai ca bi tit dinh ngén 3 va ngén 4 ca ban tay.
Nguoi con gai thit hai vA ngudi con trai thit ba binh thudng, khong bi tat
dinh ngén. Ngudi con gai ut bi tat dinh ngén 3 va ngén 4 ctia mét ban tay,
dinh ngén 2 va ngén 3 cia mdt ban chan.

Ngudi em trai cia duong su (em 1t trong gia dinh) 18y vo khéong bi tat dinh
ngén; hg ¢6 mét ngudi con trai binh thugng, khong bi tat dinh ngén.

B6 cua duong sy a sinh ra trong gia dinh ¢6 2 anh em trai. B§ dudng sy a bi
dinh ngén 3 va ngén 4 cia mét ban tay va ngén 2 va ngén 3 clia mot ban
chin. Ngudi em trai cia bd (chu cla duong sy) binh thudng, khong bi tat
dinh ngén; vg ctia anh ta ciing khéng bi tat dinh ngén va ho ¢6 4 ngudi con:
2 con trai ddu va hai con gai k& tiép déu khéng bi tat dinh ngén. Me clia
duong sy binh thudng, khéng bi tat dinh ngén.

Ong noi cia duong su a bi tat dinh ngén 3 va ngon 4 cla mdt ban tay, ngén
2 va ngén 3 cua mdt ban chan. Ba néi cha duong sy binh thudng, khong bi
tat dinh ngén.

5.1.2. Giahé 2

XAy dyng gia hé caa dugng sy b bj tinh hoan nit tinh hoa.
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Duong sy 12 mét tré nho co g’ldl tinh dugc chiing thye lic khai sinh 14 gidi
nii, Xét nghlem nhiém sdc thé c6 cong thic karyotyp 46,XY. Ha1 tinh hoan
ndm trong 4 bung nhung hiu qui nam héa cita nhidm sic th Y va
hormon nam giéi khong ¢, vi vay bd phan sinh duc ngoai tudng tu nhu &
nit giéi.



Khai thac tién s gia dinh thiy b8 me cta dudng sy b ¢6 kiéu hinh binh
thudng. Me cia dudng sy b c6 mét ddi chong trude va cd véi ngudi chdng
trude ba ngudi con. Ngudi con gai thi nhat va ngudi con gai ut déu khoé
manh, ho déu da 1dy chéng va chéng ctia ho déu 1a ngudi khoé manh. Ngudi
con gai thd nhat di cé hai con: mét trai, mét gal déu khoé manh; ngudi con
gai 1t c¢6 hai con trai déu khoé manh. Ngudi con thd hai bi tinh hoan nit
tinh hoa.

V& ho ngoai duge biét éng ba ngoai clia ducng su b ¢6 4 ngudi con: ngudi con
g4l thit nhat khoé manh, ngudi con thit hai bi "tinh hoan nit tinh hoa", me
cua dudng sit b la con thit ba, Nguoi em gai cua me dudng sy b khoé manh.

Chéng va hai con trai cha chi gai ngudi me duong su b khoéd manh. Chéng
va hai con (con gai dau long, con trai thit hai) ctia em 1it ngudi me duong sy
b cling khoé manh, khéng c6 gi phat trién léch lac vé gidi tinh.

Ong ngoai cia duong su b khong bi phat trién léch lac vé gidi tinh va da
ché&t tir lau. Ba ngoai cla dudng su b ¢o kidu hinh binh thudng va da chét.
B3 me cha ba ngoai (cu ngoai) ducng sy b khéng bi phat trién léch lac vé
gi61 tinh va da chét tu lau.

5.1.3. Gia hé 3

Xay dung gia hé ctua duong sy ¢ 1a nam gidi 30 tudi bi di dang & da. Tt nhd,
sau khi dé it 1au, da cha duong sy ¢ trd nén sim mau va pha nhitng vy
thé ¢6 nhitng phdn nhd khéi mit da hinh tru dai khoang 2,5 cm phua &
khép ngudi trir § ban tay, got chan, ddu va mat.

Vg cia duong sy c 14 nguci khoé manh, khéng c6 bénh di truyén gi. Ho ¢é
mdt con trai 5 tudi cling bi di hinh ¢ da nhu b& (dudng su ¢) va ngudi vg
dang c6 thai.

Gia dinh duong su ¢ ¢6 9 anh chi em ma duong su ¢ 14 con thit tu trong gia
dinh. Ba ngudi chi gai va bon ¢ em gai ké sat dudng sy ¢ déu c6 kiéu hinh
binh thudng. Em trai it clia ducng sy ¢ eling bi di hinh § da nhu dusng su c.

Me duong sy ¢ ¢6 kiéu hinh binh thudng, con b§ duong su ¢ va 5 ngudi em
trai etia b (cac chi clia duong sy ¢) cling déu bi di hinh & da nhu dudng sy c.
Nhiing ngudi chi nay khoéng lap gia dinh va khong ¢ con.

Ong ndi eta duong su ¢ ciing bi di hinh da, c¢dn ba néi ¢6 kiéu hinh binh
thuong.

Ong ba ngoai cta dudng su ¢ 14 nhiing ngudi khoé manh, khéng c6 bénh di
truyén.

5.2. Phan tich 7 gia h& bénh di truyén da dugc 13p sn. Ly luan dé dua ra két lugn
vé quy luat di truyén ciia bénh trong gia hé

5.2.1. Cdc cdn ctr dé phan tich gia hé

Tinh ch&t biéu hién ctia bénh qua céc thé hé (lién tuc hay ngit quing).
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Vi

Ti 1& méc bénh clia cac thanh vién trong titng gia dinh, titng thé hé va ca
gia hé,

Ti 1& gidi tinh cua nhing ngudi bi bénh trong gia hé. Vai trd cla bé me
trong viéc truyén bénh vi gen bénh cho con cai.

K&t luan vé quy luat di truyén clia bénh tat hay tinh trang trong gia hé.

Kiéu gen clia duong su va nguy cd di truyén bénh cho con cii sé ¢6 cia
ducng su.

Viét ky hiéu cta nhitng ngudi bt budc mang gen lin trong gia hé (néu cé).
Viét ky hiéu s8 cla dudng sy. Ky hiéu s6 cha duong sy dude viét nhu sau:
s8 thit ty cla thé hé viét béng chit s La M4 va viét trude, s thit tu cha
duong su trong thé hé duge viét sau va viét bang chii A Rap, hai s6 duge
ngan cach bing dau chim.

du: duong su thude thé hé thit tu va s thi tu trong thé hé 12 thi bay, ta sé

¢6 ky hidu s8 clia duong sit 1a IV.7.

5.2.2. Phén tich 7 gia hé bénh di truyén

5.2.2.1. Gia hé 1
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5.2.2.2. Gia hé 2
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6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

6.1. Banh gia két qua xay dung 3 gia hé da cho (mdi hoc sinh mot gia hé)

— K&t luan vé quy luat di truyén cla bénh trong gia hé, cic cin cit dé rit ra
két luan dé.

- Nguy cd di truyén bénh cho thé hé tiép theo cita duong su.
6.2. Banh gia két qua phan tich 7 gia hé bénh di truyén da cho

— Phan tich cic d4c ¢idm bidu hién clia bénh qua céc thé hé.

- K&t luan vé quy luat di truyén clia bénh trong gia hé.

— Viét ky hiéu s6 clia dudng su.

Nguy co di truyén bénh cho th& hé tiép theo cia duong su.
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Bai ¢

HINH ANH MOT SO BAT THUONG BAM SINH,
HOI CHUNG VA BENH DI TRUYEN

1. MUC TIEU

— Nhan biét dugc hinh anh mjt s6 bat thudng bam sinh.

- Nhan biét dugde hinh anh mdt s& hdi chiing, bénh di truyén thudng gip.
2. PHUONG PHAP HOQC

- Hoc trude phan ly thuyét vé bat thuing bdm sinh, biéu hién cia cac bénh
di truyén nhiém sic thé, di truyén don gen, da nhén t& va bénh ré1 loan
chuyén hoa.

- BPoc trude bai thuc tap.

3. PHUONG TIEN DUNG CU
Cho ca t6 sinh vién:
- Bang hinh.
— Video ¢6 si dung bing hinh,

4. CAU HOI LY THUYET
1. Trinh bay phén loai b4t thudng bdm sinh theo sy biéu hidn?

2. Trinh bay nhiing biéu hién lam sang chinh ca héi chitng Down, Patau,
Edwards, Turner, Klinefelter, bénh loan dudng cd Duchenne, bach tang,
tao xudng bat toan, loan san sun.

5. NO! DUNG
Quan sat va phan tich cac biéu hién dic trung cha:
— Céic hoi chiing di truyén.,
- Cac bénh di truyén.
— Cac dj tat.

6. DANH GIA KET QUA THUC HANH

1. Mb ta cac triéu triing ngoai hinh cia ngudi bj cac tat: ban chén veo (céc tat
cla chi, dau mét, xuong, tat 16 dai léch théap, tinh hoan chua xuéng biu).

2. MBb ta cac tridu triing ngoai hinh clia ngudi bi mic héi chitng, bénh: Bach
tang, Down, Patau, Edwards, Turner, Klinefelter, loan dudng c¢o Duchenne,
tao xudng bat toan, loan san sun.
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