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Dich tiéng anh chuyén nghanh khoa hoc

ty nhién va ki thuat.

Dich cac bar giang trong chuong trinh

hoc liéu méd cua hoc vién MIT, Yale.

Tim va dich tas héu phyc vy cho sinh
1€n lam semmer, luan van.

Tai sao moi tha deu mién
phi va chuyén nghiép 77?

Trao doi truc tuyén tai:
www.mientayvn.com/chat_box_sinh.html
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Di truyen hoc Nquwoi -
Cac phwong phap
nghién ctru di truyén
hoc nquoi

1. Phwong phap phan tich pha hé
(Genealogy analysis)
Phwong phap phan tich pha hé dwoc st dung
dé nghién ciu sw di truyén cac tinh trang
nguwoi thuéc cung dong ho, xac dinh dwoc tinh
trang hoac bénh nao 4o la tr6i hay lan..., do
mot hay nhiéu gene qui dinh, cé tinh chat di
truyen hay khéng, di truyén doc lap hay lién
két v&i gidi tinh..., khd nang mac bénh cua
cac thé hé tiép theo Trong mét sé trwdng hop
con xac dinh dwgc nguwdi di hop t&¢r mang
gene bénh. Phwong phap nay két hop voi cac
xét nghiém khac cho phép cé thé rut ra nhirng
1&i khuy&n vé di truyén chinh xac va hivu ich
cho cac gia dinh vé viéc sinh con hodc két
hon.
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Phuwong phap nay dwoc ap dung khi biét dwoc
cac tb tién truc tlep va con chau cua nguoi
bénh qua nhiéu thé hé.

2. Phwong phap nghién ciru tré sinh doéi
CoO hai loai sinh déi la sinh dbdi cung trirng
(monozygotic twin-MZ) va sinh déi khac trirng
(dizygotic twin-DZ). Nguw¢i ta dwa vao hang
loat dac diém vé sb lwong va chat lwong dé
phan biét tré sinh déi cung hay khac trirng: tré
sinh déi cung trirng bat budc cung gidi, tré
sinh déi khac trirng co thé cung hay khac gidi;
tré sinh cung tri'ng cé6 mdét mang dém chung,
tré sinh khac tri'ng c6 mang dém khac nhau;



tré sinh cung trivng khi ghép mé thi luén luén
thanh cdng; c6 sw gibng nhau & tré sinh doi
cung trieng va sy khac nhau ¢ tré sinh doi
khac trieng vé nhiéu tinh trang. Théng thwéng,
chon nhirng tinh trang di truyén ro rét, it bi
bién ddi dwdi anh hwédng cda cac nhan td moi
trrong, thudc nhivng tinh trang nay co nhom
mau, sac tb mat, da va toc, nép van tay, chan.
Trong d6 phan wng cay ghép mé la phuong
phap co thé két luan mot cach chinh xac nhét.

So sanh cac cap sinh déi vé mét tinh trang
hoac mét bénh nao d6 cho phép danh gia anh
hwédng cla yéu t6 di truyén va yéu td moi
trwodng 1€n sy hinh thanh tinh trang, phat hién
cac bién di xay ra do yéu t6 mdi truong...
M6t bénh hodc mét tinh trang di truyén nao dé
c6 thé biéu hién & ca hai thanh vién cla cap
sinh d6i (c6 twong hop) hoac cling cé khi chi
biéu hién & mot trong hai thanh vién cda cap
sinh doi (khéng twong hop).
O cac cap sinh doi cung trirng néu twong hop
cang I&n thi vai trd cta yéu td di truyén cang
I&n. Néu twong hop cang nhd thi vai trd cua
yéu t6 di truyén cang kém.

3. Phwong phap di truyén té bao hoc ngwoi
Pay la phwong phap dwoc dung phd bién hién
nay dé phat hién va quan sat nhiém sac thé,
qua d6 xac dinh cac di dang nhiém sac thé,
cac hién twong léch bdi, hién twong cau truc



lai nhiém sac thé dan dén nhiéu bénh di truyén
hiém nghéo & nguoi.
Dung mé gém nhiéu té bao dang phan chia
manh nhy md tuy xwong , mé bao thai, mé
tinh hoan, khéi u ac tinh...lam tiéu ban dé
phan tich, danh gia nhiém sac thé.

Ky thuat lai t& bao soma va ky thuat hién bang
nhiém sac thé ra d&i da cho phép nghién ctru
co ché ung thw, hoat dong cua gene trong qua
trinh phat trién ca thé va gop phan tich cuc
vao viéc 1ap ban dé di truyén ngudi.

4. Phwong phap nghién ctru quan theé
Phwong phap nay dwa vao phwong trinh
Hardy - Weinberg, danh gia tan sé cac kiéu
hinh dé tinh mat do cac gene trong quan thé
lien quan dén cac bénh di truyén N6 con cho
phép danh gia cac hau qua cua glao phoi can
huyet va theo doi sy di truyen cla cac quan
thé ngwdi vé mat ngudn gbc.

5. Cac ky thuat sinh hoc phan tw
Céac thanh twu to 1&n trong nhitng nam gan
day vé linh vwc Di truyén hoc ngudi, dac biét
la thanh twu giai ma bd gene nguwdi dat dwoc
la nh& sir dung cac ky thuat sinh hoc phan to
nhw tach chiét, phan tich dinh tinh va dinh
lweng nucleic acid; cac phwong phap lai phan
tlr: Southern blot, Northern blot, lai tai chd (in
situ hybridization),... ; cac phwong phap xac
dinh trinh tw nucleic acid; tao dong (cloning);



xay dwng thuw vién b gene, thw vién cDNA;
phuwong phap PCR (polymerase chain
reaction); Sinh tin (Bioinfomatics),...
Ngoai cac phwong phap trén nguwdi ta con s
dung cac phwong phap nghién ctru mo phong
hoc, phwong phap in va phan tich nép van da,
phwong phap diéu tra dich t& hoc va phwong
phap di truyén 1am sang... trong nghién ctru Di
truyén hoc ngudi.



