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TRUONG PAI HOC Y KHOA CONG HOA XA HQI CHU NGHIA VIET NAM
PHAM NGQC THACH Poc Lap — Tw Do — Hanh Phiic
KHOA KHCB- YHCS
Bd mén Mé Phéi- Di truyén

PE CUONG CHI TIET HQC PHAN
DI TRUYEN HQC NGUOI
Human Genetics ( Clinical)
1. Théng tin chung vé hoc phin

1.1. M# hoc phan:

1.2. Diéu kién:

- Hoc phén tién quyét: KHONG

- Hoc phé‘m hoc trude: Hoa sinh, Sinh hoc té bao, Di truyén hoc ngudi ( Pre- Clinical)

1.3. Hoc phén (5): ¥ Bit bude

1.4. Chuong trinh dao tao: Y Khoa

1.5. 84 tin chi: 2 ; S6 iét 20 LT; S6 tiét tu hoc 20 tiét

1.6. Yéu cAu cac didu kién dam béo chét lwgng phuc vu cho hoc phin: dam bdo co s&
vét chat phuc vu cho viéc giang day tai giang duong nhu may tinh, may chiéu, man chiéu,
micro, bit trinh chiéu.
2. Tém tiit mé ta hoc phin

Di truyén hoc nguoi 1a mét chuyén nganh khoa hoc xuét phét diém cho nhiéu chuyén
khoa khéc trong y hoc. Clng véi sy bung nd c4c linh vuc sinh hoc phan tir, t& bao gdc ...
tao xu thé chung gitp nganh di truyén hoc phat trién vuot trdi va ddng gép vai trd quan
trong trong viéc chin doan va didu tri cac bénh Iy vé di truyén.

3. Muc tiéu va chuén diu ra hoc phin

3.1. Muc tiéu hoc phin

Mgt Mo ta
hoc phan
o1 Phﬁt} loai dugce céc bénh di truyén phé bién, cac co ché di
truyén.
02 Gitip chan doan cvé.c bénh Ly di truyén dya trén cac nguyén
ly va k¥ thuét chan doan.
03 Tu vé‘fm‘ cac bénh ly di truyén cho bénh nhén, gia dinh va
cdng dong.




3.2. Chuén déu ra hgc
Hoc xong hoc phan/mdn hoc ndy, sinh vién c6 kha ning:

Muc tiéu hoc phén CLO (Chuin déu ra hoc phin)
ol CLO1: Phén loai dugc bénh di truyén va trinh bay dugc cac co ché
di truyén.
CLO2.1: Xac dinh k§ thuat chin doan va tAm so4t cac bénh 1y di
02 truyén.
CLO2.2: Md ta duoc biéu hién bénh 1y di truyén.
03 CLO3: Liét ké duoc cac budce thuc hién tu van di truyén.

3.3. Ma trén tich hgp giira chuén d4u ra cia hoe phin va chuéin diu ra ctia chwong
trinh dao tao.

PO [ Tolala 3. ].2]l2] 22
(Chuin [ B | E |5 | & 14 |2 222
ddura | Q| D | D | 15 |1 [1]1]1
—_ (%]
CTPT) s 16 | 22122
1 il i LA FEEAERE
2 HEREEE 18 |3 | 3.3 3
3 111 [ 19 |2 222
4 | 22122 20 |22 ]2]2
5 |2(2]2]2 21 |11 ]1]1
& il T EN RN
7 |4]4]4]4 R AEREEE
8 |3[3]3][3 24 |11 ]1]1
9 |2 (2|22 25 |1 ]1]1]1
10 2 121212 26 il e I b A
TIRENENERED 2 ol o] d
B (22122 28 |1 ]1]1]1

1: Khong dap vng

2: It dap ving

3: Pdp ting trung binh
4: Pdp ving nhiéu

5: Pdp ting rdt nhiéu




4. N§i dung chi tiét hoc phin
4.1. Bai mé dau

4.1.1. M& dau

4.1.2. Ddc diém sinh hoc ctia nhiém séc
thé

4.1.3. Cac phuong phép nghién ciru
nhidm séc thé

4.1.4. D& 4n bd gien nguodi
4.2. Hoi chirng Trisomy 21

4.2.1. Téng quan

4.2.2. Triéu chimg — D4u hidu

4.2.3. Nguyén nhén bénh sinh

4.2.4. Chén dodn — diéu trj

4.2.5. Céc nghién ciru méi
4.3. Bénh xo nang Cystic Fibrosis

4.3.1. Téng quan

4.3.2. Triéu chimng — DAu hiéu — Phan
loai

4.3.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.3.4. Chén doén — dicu trj

4.3.5. Céc nghién ctru méi
4.4. Bénh thiéu men G6PD

4.4.1. Tong quan

4.42. Triéu ching — D4u higu — Phéan
loai

4.4.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.4.4. Chin doan — diéu tri
4.5. Bénh m4u khé dong (Hemophilia A)

4.5.1. Téng quan

4.5.2. Triéu chimg — D4u hiéu — Phan
loai

4.5.3. Nguyén nhén bénh sinh

4.5.4, Chén doén — diéu tr

4.5.5. Bién chimg

4.5.6. Cac nghién ctru mai
4.6. Bénh Thalassemia

4.6.1. Téng quan

4.6.2. Triéu ching — D4u hi¢u — Phan
loai

4.6.3. Nguyén nhén bénh sinh

4.6.4. Chén doén — didu tri

4.6.5. Bién chimg

4.6.6. Céac nghién ctru méi
4.7. Bénh loan dudng co
(Duchenne/Becker Muscular Dystrophy)

4.7.1. Téng quan

4.7.2. Triéu chirng — D4u hiéu — Phan
loai

4.7.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.7.4. Chén doan — diéu tri

4.7.5. Bién ching

4.7.6. Céc nghién ctiru méi
4.8. Bénh Huntington

4.8.1. Téng quan

4.8.2. Triéu chimg — DAu hi¢u — Phan
loai

4.8.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.8.4, Chén doén — didu tri

4.8.5. Bién ching

4.8.6. Cac nghién ctru mdi
4.9. Hoi chitng thin
(adrenogenital syndrome)

4.9.1. Téng quan

4.9.2. Triéu chitng — DAu hi¢u — Phan
loai

4.9.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.9.4. Chén doan — didu tri

4.9.5. Bién ching

4.9.6. C4c nghién ctru méi
4.10. Bénh thian da nang (polycystic
kidney disease)

4.10.1. Téng quan

4.10.2. Triéu chimg — DAu hiéu — Phan
loai

4.10.3. Nguyén nhan bénh sinh

4.10.4. Chén dodn — diéu tri

4.10.5. Bién chimg

4.10.6. Céc nghién ctru mdi

sinh  duc



5. Ké hoach day hgc

Tun/b Noi dung CbR Hoat dong day va | Bai danh gia | Tai liéu
ubi ) hoc hoc (4) (5) chinh va
hoc/sb phén tai liéu
tiét (3) tham
(1) ‘ khao
1/1 Bai 1: Mé dau CLO1 |-Thuyétgiangvé |Luwong gid|GT [, tr
budi | - Lich st nghién ctru noi dung d& cuong | tric nghiém | 27-40],
hoc/2 | - Pic diém sinh hoc mon hoc, phuong | tai chd | TK [2],
tiét ctia nhidm sic thé phap hoc va ddnh | khéng tinh | [3]
- Bic diém phan loai gid, yéu céu cua diém
nhiém séc thé mén hoc
- Céc phuong phap -Hoi-dép SV vé
khao s4t nhiém sic céc thic mic vé
thé mon hoc
- P& 4n bd gen nguoi -Yéu céu SV tu
duy va tra 1o
-SV nghe, ghi chu
-Pit cdu hoi, va
l&ing nghe
2/1 Bai 2: Hji ching CLOI1- |- Sinh vién hoat Luong gia | TK [2],
budi/ 2 | Trisomy 21 CLO2.1- | dong theo nhém: tric nghiém | [3]
tiét - Téng quan | croza- sip xép NST, tim | tai chd
- Triéu ching — Dau kiém thong tin, khong tinh
hiéu CLO3 soan theo muc tiéu | diém
- Nguyén nhdn bénh - Nhom sinh vién
sinh trinh bay bai thuyét
- Chén do4n — diéu tri trinh
- Céc nghién ctru méi - Giang vién gép y
phén thuyét trinh
- Nhom sinh vién
trinh bay phén thao
luan
-Hoi-dap SV cac
thic mic vé bai
hoc
3/1 Bai 3: H@§i ching | CLO1- |- Sinh vién hoat Luong gia | TK [2],
budi Turner CLO2.1- | dong theo nhém: tric nghiém | [3]
hoc/ 2 |- Téng quan CLO2.2- | sip xép NST, tim | tai chd
tiét - Triéu chimg — Dau| CLO3 | kiém thong tin, khong tinh
hiéu ' soan theo myc tiéu | diém

- Nguyén nhin bénh
sinh




Tuan/b Noi dung CBbR Hoat dong day va | Bai danh gia | Tai liéu
udi 2) hoc hoc (4) 5) chinh va
hoc/sb phin tai lidu
tiét (3) tham
(1) khao
- Chén doan — diéu tri - Nhém sinh vién
- Céc nghién ctru mdi trinh bay bai thuyét
trinh
- Giang vién gop y
phin thuyét trinh
- Nhom sinh vién
trinh bay phan thao
luan
-Hoi-dap SV céac
thic méc vé bai
hoc
4/1 Bai 4: H$i chimg | CLOI- |- Sinh vién hoat Luong gié TK [2],
budi/ 2 | Trisomy 18 CL0O2.1- | d6ng theo nhom: tric nghiém | [3]
tiét - Téng quan CLO2.2- | sép xép NST, tim | tai chd
- Triéu chiing — Ddu| CLO3 |kiém thong tin, khong tinh
hiéu soan theo muc tiéu diém
- Nguyén nhén bénh - Nhém sinh vién
sinh trinh bay bai thuyét
- Chén doan — didu trj trinh
- Cac nghién ctru moi. - Giang vién gép y
phan thuyét trinh
- Nhém sinh vién
trinh bay phén thao
ludn
-Hoi-dap SV céac
thc méc vé bai
hoc
5/1 Bai 5: H$i chimg | CLOI1- |- Sinh vién hoat Luong gia | TK [2],
budi/ 2 | Klinefelter CLO2.1- | dong theo nhém: | tric nghiém | [3]
tiét - Téng quan CLO2.2- | sép xép NST, tim | tai chd
- Triéu ching — DAu| CLO3 | kiém thong tin, khéng tinh
hiéu soan theo muc tiéu diém

- Nguyén nhén bénh
sinh

- Chén doan — didu tri
- Céc nghién ctru méi

- Nhom sinh vién
trinh bay bai thuyét
trinh

- Giang vién gop y
phén thuyét trinh
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Tuan/b Noi dung CBbR Hoat dong day va | Bai danh gia | Tai liu
ubi (2) hoc hoc (4) (5) chinh va
hoc/sé phan tai liéu
tiét (3) tham
(D khao
- Nhém sinh vién
trinh bay phén thao
ludn
-Hoi-dap SV céc
thic méc v& bai
hoc
6/1 Bai 6: H¢i chiung | CLO1- |- Sinh vién hoat Luong gia TK [2],
budi/ 2 | chuyén doan t(18,21) | CLO2.1- | dong theo nhém: tréic nghiém | [3]
tibt - Téng quan CLO2.2- | sip xép NST, tim | tai chd
- Triéu ching — Dédu| CLO3 |kiém thong tin, khéng tinh
hiéu soan theo muc tidu | diém
- Nguyén nhan bénh - Nhom sinh vién
sinh trinh bay bai thuyét
- Chén doén — didu tri trinh
- Céc nghién ctru méi - Giang vién gép y
phén thuyét trinh
- Nhém sinh vién
trinh bay phén thao
luln
-Héi-dap SV céc
thic méc v& bai
hoc
7/1 Bai 7 Bénh | CLOI1- |- Giang bai Luong gia | TK [2],
budi/2 | Thalasemia CLO2.1- | -Hoéi-dap SV cic | tric nghiém | [3]
tiét - Téng quan CLO2.2- | thic mic v& bai tai chd
- Triéu ching — Ddu| CLO3 |hoc khéng tinh
hiéu diém
- Nguyén nhén bénh
sinh
- Chén doén — diéu trj
- Cac nghién ciru maéi
8/1 Bai 8: Bénh xonang | CLOIl- |- Giang bai Luong gia |TK [2],
budi/ 2 | - Téng quan CLO2.1- | -Hoéi-d4p SV céc tric nghiém | [3]
tiét - Triéu ching — Déu | CLO2.2- | thic mic vé bai tai chd
hiéu CLO3 | hoc khong tinh
- Nguyén nhan bénh diém

sinh
- Chan doan — di€u tri
- Céc nghién ctru méi
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Tuan/b Ndi dung CPR | Hoatddng day va | Bai danh gid | Tai ligu
ubi 2) hoc hoc (4) (5) chinh va
hoc/sd phén tai lidu
tiét 3) tham
(1) khao
9/1 Bai 9: Bénh mau khé | CLO1- | - Giang bai Luonggia |TK [2],
bubi/ 2 | dong CLO2.1- | -Hoi-dap SV cac | trdc nghiém | [3]
tiét - Téng quan CLO2.2- | thdc mic vé bai tai chd
- Triéu chimg — D4u| CLO3 |hoc khéng tinh
hiéu diém
- Nguyén nhén bénh
sinh
- Chén doan — diéu tri
- Cac nghién ctiru mdi
10/t |Bai  10:  Bénh| CLOIl- |- Gidng bai Lugng gia |TK [2],
budi/ 2 | Hungtinton CLO2.1- | -Héi-dap SV cac | trfic nghiém | [3]
tiét - Téng quan CLO2.2- | thic mic v& bai tai chd
- Triéu chimg — Diu| CLO3 |hoc khong tinh
hidu diém
- Nguyén nhén bénh
sinh
- Chén doan — diéu tri
- Céc nghién ctiru méi
6. Hoc liéu

6.1. Gido trinh hoc phin
1. Trdn Cong Toai, Huynh Duy Thao, (2024). Gido trinh Di truyén Y hoc, NXB Dai
hoc Qubc gia Thanh phd HS Chi Minh, 2024,
6.2. Danh muc tai liéu tham khao
2. Jr George Sack, USMLE Road Map Genetics, McGraw — Hill Mediacal, 2008.
3. Peter D. Turnpenny et al, Emery's Elements of Medical Genetics, 15th Edition,
Elsevier, 2017.
4. Robert L. Nussbaum et al, Thompson & Thompson’s Genetics in Medicine, 8th
Edition, Elsevier, 2015.




7. Panh gia két qua hoc tip

2 A Phwong phap va
e Bai dénh gi4 CPR hoc phin Y 16 %
g (A.x.X) A3) @)
1) @)
Al Bab otk gk d?(";‘é f}ll‘fyuigégh CLO1-CLO2.1- -
trinh ik CLO2.2- CLO3
bang ki€ém
Tric nghiém: 50
A2. Panh gia cudi | cdu (tAt ca céc bai CLO1-CLO2.1- .
ky (Ly thuyét) hoc Iy thuyét ctia CLO2.2- CLO3 ¢
hoc phin)
Tbng cong 100%

- Sinh vién vdng mdt trong kp thi két thiic hoc phdn néu khéng cé Iy do chinh ddng

thi phdi nhdn diém 0 & diém cudi kp

8. Quy dinh ciia hoc phin

Diém téng cong > 4 diém 13 dat.
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9. Théng tin vé gidng vién xiy dyng dé cwong

Giang vién 1 Giang vién 2

Ho va tén Huynh Duy Thao Hoang KC Huong
Hoc ham, hoc vi, G —
. Tién si ac si
Don vi B m6n Md — Phdi — Di B mdn M6 — Phoi — Di

Truyén, Khoa KHCB-YHCS | Truyén, Khoa KHCB-YHCS
Email thao huynhduy@pnt.edu.vn | hoangkchuong@pnt.edu.vn
Cac huong nghién Sinh hoc té& bao, di truyén hoc | Y hoc hinh théi, cong nghé té
ctru chinh va cong nghé té bao goc bao gbc

Thanh phd H6 Chi Minh, ngay/I{ thang O ndm 2025

Giang vién

e

ThS. BS. Hoang KC Hwong

KT Truéng khoa KHCB- YHCS Phé6 Trwéng By mén
P. Truwéng Khoa
Phu trach Diéu hanh

TS. BS. Lé Quang Tuyén TS. Huynh Duy Thao






