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JIoi dlLiAiéu

Thuc hién mots6'diéu clia Luat Giao duc, Bo Gido duc & Pao tao va B0 Y té
da ban hanh chuwong trinh khung dao tao Bacs7da khoa. Bo Y té to chirc bién soan
tai liéu day - hoc cdc mén co SO'va chuyén mén theo chuong trinh trén nham tirng
budc xay dwng bd sach dat chuan chuyén mon trong cong tac dao tao nhan luc
y té.

Sach DI TRUYEN Y HOC duoc bién soan duwa vao chwong trinh gido duc clia
Trudong Pai hoc Y Ha Noi trén co SOchwong trinh khung d& dwocphé duyét. Sach
duoc cac tacgid GS.TS. Trinh Van Bao , PGS. TS. Phan Thi Hoan, PGS.TS. Tran
Thi Thanh Hwong, TS. Hoang ThiNgoc Lan, PGS. TS. Tran Thi Lién, PGS. TS. Tran
Plrc Phah, PGS. TS. Pham Btrc Phing, TS. Nguyén Vin Ruc, TS. Nguyén Thi Trang
bién soan theo phwong cham: kién thirc co ban, hé théng; ndi dung chinh xac, khoa
hoc, cap nhat cac tién bd khoa hoc, k§ thuathién dai va thwc tién ViétNam.

Sach DI TRUYEN Y h o ¢ d& duoc Hoi dong chuyén mén thdm dinh sach va
tai lieu day - hoc chuyén nganh Béac sTda khoa ctia Bo Y té¢riam dinh nam 2007.
B6 Y té quyét dinh ban hanh la tai liéu day - hoc dat chudn chuyén mon cla
nganh trong giai doan hién nay. Trong thoigian tir 3 dén 5 nam, sach phai duoc
chiri ly, bé sung va cap nhat.

BO Y téxWri chan thanh cAm on cac tAcgia va H6i dong chuyén mon ¢idm dinh
da gitp hoan thanh cudn sach; CAM on GS.TS. Truong Binh Kiét, TS. Nguyén
Tran Chién da doc va phan bién dé cuén sach sém hoan thanh kip thoiphuc vu
cho cdng tac dao tao nhan lucy té.

Chung téi mong nhan dwocy kién donggop clia ddong nghiép, cac ban sinh vién
va cac docgia dé lan xuai ban sau sach dugc hoan thién hon.

VU KHOA HOC VA PAO TAO - BOYTE



X ail noi dau

Pe dap (rng yéu cau cla Y hoc, bén canh cuén Cac nguyén ly sinh hoc, B6 mdn
Y Sinh hoc - Di truyén Dai hoc Y Ha Noi dd soan thdo cudn sach Di truyén Y hoc.
NOi dung cubn sach Di truyén Y hoc bién soan theo khung chuong trinh dao tao
cla PO Gido duc - Pao tao va B Y té. Noi dung cubn sach nay nham cung cép
kien thrc cho cac hoc vién theo chwong trinh dao tao bac st da khoa.

Di truyén Y hoc trong cac nam qua da phat trién rdt nhanh ca vé chiéu rong
lan chiéu sau; ndi dung va kién thirc cla Di truy&n Y hoc dd thaAm nhap vao hau
hét cac chuyén nganh cta Y hoc, vi vay trong cubn sach nay ching toi chi dé cap
dén nhirng van dé' co tinh chat nguyén ly cta Di truyén Y hoc, kém theo mot s3'vi
du dé minh hoa.

Séach bién soan gdm 12 chuong, moi chuong duoc trinh bay theo cac dé muc;
moi chrong twong (ng véi 2 dén 4 tiét giang; moi bai déu c6 muc tiéu va phan tu
lvgng gia dé giup cho hoc vién tap trung vao nhitng ndi dung co ban nhat can hoc.

Cubn sach Di truyén Y hoc xuéat ban lan nay chd yéu la danh cho dao tao bac
sT da khoa va ciing la tai liéu tham khao cho cac doi twong dao tao clr nhan: diéu
dudng, ky thuat y hoc, y té céng cong.... Sach cling dwoc dung lam tai liéu 6n tap
cho cac doi twong thi tuyén sau dai hoc: nghién ctru sinh, cao hoc, bac si chuyén
khoa.

Céc tac gia tham gia viét cudn sach nay la cac giao sw, pho giao sw, cac giang vién
lau nam chuyén nganh Y Sinh hoc - Di truyén, dac biét la o' GS.TS. Trinh Van Bao
dad cé cong Ién vé chl bién va bién soan cu6n sach nay.

Trong khi bién soan cudn sach nay, ching téi da cap nhat va si* dung nhirng
kién thrc méi, nhitrng thanh twu da dat dwoc cta Di truyén hoc néi chung va Di
truy&n Y hoc néi riéng. Tuy nhién, cuén sach chac chin con chwa dap ng dwoc yéu
cau nhiéu mat cta ban doc, co thé c6 chd can sira, can bd sung, rat mong sw gop y
cla ban doc va dong nghiép.

Thay mat ban bién soan
PGS.TS. TRAN THI THANH HUONG

TRUONG BO MON Y SINH HOC - DI TRUYEN
PAI HOC Y HA NOI
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DANH MUC CHU VIET TAT

NST Nhiém sac thé
ADN Acid deoxyribonucleic

ARN Acid ribonucleic

Hb Hemoglobin
PCR (Polymerase chain reaction): phan (ng chudi polymerase
FISH (Fluorescence in situ hybridization): lai tai chd huynh quang

PHA Phytohemagglutinin

(@) (Intelligence quotient): chi s tri tué

TDF (Testis determining factor) yéu td biét héa tinh hoan (gen biét héa tinh hoan)
HLA (Human leukocyte antigen) khang nguyén bach cau nguai

Nu Nucleotid

BTBS Bat thuwong bam sinh

CPTTT Cham phat trién tam than



Chuwong 1
LUOC SU - NOI DUNG - PHUONG PHAP
NGHIEN CUU DI TRUYEN HOC NGUOI

MUC TIEU

1. Néu duoc luge st phat trién cta di truyén hoc nglroi.
2. Néu duoc cac ndi dung cla di truyén hoc nguoi.
3. Trinh bay duoc cacphwong phap nghién ctru di truyén hoc nguoi.

1. LUQOC S CUA DI TRUYEN Y HOC

1.1. Giai doan m@& dau

Nam 1839, Schleiden va Schwan dé xudt hoc thuyét té bao véi mot n6i dung
quan trong: "Moi sinh vat déu dwgc cdu tao bdi té bao", doé chinh la nén tang chung
cho di truyén hoc né6i chung, va cho di truyén hoc nguoi néi riéng.

Nam 1865, Mendel khi bao céo vé cac quy luat di truyén co ban dwa trén cac
thwc nghiém clia minh da dé cap dén nhan t6"di truyén. Cac quy luat di truyén cla
Mendel da tr& thanh quy luat di truyén chung ctia moi sinh vat, va cac tinh trang
dwoc di truyén theo cac quy luat dé dwoc goi la di truyén theo Mendel (Mendelian
Inheritance).

Ndam 1910, Morgan va cac dong nghiép da xac dinh: nhan t6' di truyén ma
Mendel d& dé cap chinh la cac gen xép doc thanh hang trén nhiém sic thé (NST)
va tao thanh cac nhom lién két, cac gen chi ph6i sy hinh thanh tinh trang theo céc
quy luat khac nhau.

1.2. Lwoc sir cua di truyén té bao

Nam 1882, Walther Flemming, nha di truyén hoc té€ bao nguoi Uc dad dua ra
hinh anh minh hoa dau tién vé NST cla nguoi va dwa ra khai niém phan bao
nguyén nhiém.



