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J lờ í cịLỚL iẮiệu

Thực hiện m ột sô'điều của Luật Giáo dục, Bộ Giáo dục & Đào tạo và Bộ Y tế  
đã ban hành chương trình khung đào tạo Bác s ĩ  đa khoa. Bộ Y tế  tổ  chức biên soạn 
tài liệu dạy -  học cấc môn cơ SỞ và chuyên môn theo chương trình trên nhằm từng 
bước xây dựng bộ sách đạt chuẩn chuyên môn trong công tác đào tạo nhân lưc 
ỵ  tế.

Sách DI TRUYỀN Y HOC được biên soạn dựa vào chương trình giáo dục của 
Trường Đại học Y Hà N ội trên cơ SỞ chương trình khung đã được phê duyệt. Sách
được các tác giả GS. TS. Trịnh Văn Bảo , PGS. TS. Phan Thị Hoan, PGS. TS. Trần
Thị Thanh Hương, TS. Hoàng Thị Ngọc Lan, PGS. TS. Trần Thị Liên, PGS. TS. Trần 
Đức Phâh, PGS. TS. Phạm Đức Phùng, TS. Nguyễn Văn Rực, TS. Nguyễn Thị Trang 
biên soạn theo phương châm: kiến thức cơ bản, hệ thống; nội dung chính xác, khoa 
học, cập nhật các tiến bộ khoa học, kỹ thuật hiện đại và thưc tiễn Việt Nam.

Sách DI TRUYỀN Y h o c  đã được Hội đồng chuyên môn thẩm định sách và 
tài liệu dạy -  học chuyên ngành Bác s ĩ  đa khoa của Bộ Y tếứìẩm  định năm 2007. 
Bộ Y tê quyết định ban hành là tài liệu dạy -  học đạt chuẩn chuyên môn của 
ngành trong giai đoạn hiện naỵ. Trong thời gian từ 3 đến 5 năm, sách phải được 
chửứi lý, bô sung và cập nhật.

Bộ Y tếxừi chân thành cảm ơn các tác giả và Hội đồng chuyên môn ửìẩm định 
đã giúp hoàn thành cuốn sách; cảm ơn GS.TS. Trương Đình Kiệt, TS. Nguyễn 
Trần Chiến đã đọc và phản biện đ ể  cuốn sách sớm hoàn thành kịp thời phục vụ 
cho công tấc đào tạo nhân lự cỵ tế.

Chúng tồi mong nhận được ý  kiến đóng góp của đồng nghiệp, các bạn sinh viên 
và các độc giả đê lần xuãì bản sau sách được hoàn thiện hơn.

VỤ KHOA HỌC VÀ ĐÀO TẠO -  BỘ Y TẾ
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X à i nói đau

Đè đáp ứng yêu cầu của Y học, bên cạnh cuốn Các nguyên lý sinh học, Bộ môn
Y Sinh học -  Di truyền Đại học Y Hà Nội đã soạn thảo cuốn sách Di truyền Y học. 
Nội dung cuốn sách Di truyền Y học biên soạn theo khung chương trình đào tạo 
của Pộ Giáo dục -  Đào tạo và Bộ Y tế. Nội dung cuốn sách này nhằm cung cấp 
kièn thức cho các học viên theo chương trình đào tạo bác sĩ đa khoa.

Di truyền Y học trong các năm qua đã phát triển rấ t nhanh cả về chiều rộng 
lẫn chiều sâu; nội dung và kiến thức của Di truyền Y học đã thâm nhập vào hầu 
hèt các chuyên ngành của Y học, vì vậy trong cuốn sách này chúng tôi chỉ đề cập 
đến những vấn đê' có tính chất nguyên lý của Di truyền Y học, kèm theo một sô" ví 
dụ để minh họa.

Sách biên soạn gồm 12 chương, mỗi chương được trình bày theo các đề mục; 
mỗi chương tương ứng với 2 đến 4 tiết giảng; mỗi bài đều có mục tiêu và phần tự 
lượng giá đê giúp cho học viên tập trung vào những nội dung cơ bản nhất cần học.

Cuốn sách Di truyền Y học xuất bản lần này chủ yếu là dành cho đào tạo bác 
sĩ đa khoa và cũng là tài liệu tham khảo cho các đôi tượng đào tạo cử nhân: điểu 
dưỡng, kỹ thuật y học, y tê công cộng.... Sách cũng được dùng làm tài liệu ôn tập 
cho các đôi tượng thi tuyển sau đại học: nghiên cứu sinh, cao học, bác sĩ chuyên 
khoa.

Các tác giả tham gia viết cuổn sách này là các giáo sư, phó giáo sư, các giảng viên 
lâu năm chuyên ngành Y Sinh học -  Di truyền, đặc biệt là cô" GS.TS. Trịnh Văn Bảo 
đã có công lớn vê chủ biên và biên soạn cuốn sách này.

Trong khi bién soạn cuôn sách này, chúng tôi đã cập nhật và sử dụng những 
kiến thức mới, những thành tựu đã đạt được của Di truyền học nói chung và Di 
truyền Y học nói riêng. Tuy nhiên, cuốn sách chắc chắn còn chưa đáp ứng được yêu 
cầu nhiểu mật của bạn đọc, có thể có chỗ cần sửa, cần bổ sung, rất mong sự góp ý 
của bạn đọc và đồng nghiệp.

Thay mặt ban biên soạn 
PGS.TS. TRẦN THỊ THANH HƯƠNG 

TRƯỞNG BỘ MÔN Y SINH HỌC -  DI TRUYỀN  

ĐẠI HỌC Y HÀ NỘI
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DANH MỤC CHỮ VIET TAT

NST Nhiễm sắc thể

ADN Acid deoxyribonucleic

ARN Acid ribonucleic

Hb Hemoglobin

PCR (Polymerase chain reaction): phản ứng chuỗi polymerase

FISH (Fluorescence in situ hybridization): lai tại chỗ huỳnh quang

PHA Phytohemagglutinin

IQ (Intelligence quotient): chỉ số trí tuệ

TDF (Testis determining factor) yếu tố biệt hóa tinh hoàn (gen biệt hóa tinh hoàn)

HLA (Human leukocyte antigen) kháng nguyên bạch cầu người

Nu Nucleotid

BTBS Bất thường bẩm sinh

CPTTT Chậm phát triển tâm thần
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Chương 1
LƯỢC SỬ -  NỘI DUNG -  PHƯƠNG PHÁP 
NGHIÊN CỨU DI TRUYỀN HỌC NGƯỜI

MỤC TIÊU
• * ■ ' : V -'V ' 'ìậ1. Nêu được lược sử phát triển của di truyền học ngừời.

2. Nêu được các nội dung của di truyền học người.
3. Trình bày được các phương pháp nghiên cứu di truyền học người.

1. LƯỢC SỬ CỦA DI TRUYỀN Y HỌC

1.1. Giai đoạn mở đầu

Năm 1839, Schleiden và Schwan đề xuất học thuyết tế  bào với một nội dung 
quan trọng: "Mọi sinh vật đều được cấu tạo bởi tế  bào", đó chính là nền tảng chung 
cho di truyền học nói chung, và cho di truyền học ngưòi nói riêng.

Năm 1865, Mendel khi báo cáo về các quy luật di truyền cơ bản dựa trên các 
thực nghiệm của mình đã đề cập đến nhân tô" di truyền. Các quy luật di truyền của 
Mendel đã trở thành quy luật di truyền chung của mọi sinh vật, và các tính trạng 
được di truyền theo các quy luật đó được gọi là di truyền theo Mendel (Mendelian 
Inheritance).

Năm 1910, Morgan và các đồng nghiệp đã xác định: nhân tô' di truyền mà 
Mendel đã đề cập chính là các gen xếp dọc thành hàng trên nhiễm sắc thể (NST) 
và tạo thành các nhóm liên kết, các gen chi phôi sự hình thành tính trạng theo các 
quy luật khác nhau.

1.2. Lược sử của di truyền  tế  bào

Năm 1882, Walther Flemming, nhà di truyền học tế  bào người úc đã đưa ra 
hình ảnh minh họa đầu tiên về NST của người và đưa ra khái niệm phân bào 
nguyên nhiễm.
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