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1. La sindrome di Prader-Willi &€ legata a difetti molecolari a cadtielo
cromosoma

A X
B 2
C 13
D* 15
E 21

2. La malattia di Menkes & dovuta ad una anomalia del metabatismo
A ferro

B* rame

C nickel

D piombo

E manganese

3. Geni imprinted sono presenti sicuramenteaneinosoma
Al
B 3
C*15
D X
E Y

4. Il rischio di trisomia 21 nei figli di un portatore di traslocazitilanciata
Robertsoniana 21;2

A 0%

B 25%
C 50%
D 75%
E*100%

5. La malattia di Zellweger comporta difetto
A deimitocondri

B delnucleo

C deilisosomi

D* dei perossisomi

E delGolgi

6. Il deficit di maltasi acida comporta ulifetto
A deimitocondri

B delnucleo

C* deilisosomi

D deiperossisomi

E delGolgi

7. Un paziente nasce affetto da una malattia autosomica recessiva. Ltsalisi

DNA mostra che solo il padre € un portatore eterozigote pdssibile
spiegazione:

A |l padre & un mosaico germinale per mutazanozigoti

B* Isodisomia uniparentalgaterna

C Eterodisomia uniparentajmterna

D Imprinting paterno

E non disgiunzionenaterna

La trasposizione di elemeti mobili pud causanatazioni
solo neltopo

solo negliinsetti

nell'uomo ma solo nel cromosorKa

D* nell'uomo

E solo nelle regionpericentromeriche
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9. E'unadistrofinopatia
A atassigeleangectasia
B la sindrome dDown

C La sindrome dKlinefelter
D* La malattia di Becker legata aka
E La fibrosicistica

10.1l rischio di produrre gameti sbilanciati per un portatore ditrmslocazione

bilanciata autosomicaraaggiore
A quanto piu grandi sono i frammenéntrici
B* quanto piu piccoli sono i frammentaslocati
C se i derivativi sono del cromosoma 2 o
D se i cromosomi sonsubmetacentrici
E se si ha un derivativo deX

11.Nella a malattia di McArdle il glicogeno accumula
A deimitocondri

B nelnucleo

C deilisosomi

D* nelcitoplasma

E fuori dallacellula

12.La malattia di Leigh comporta difetto
A* deimitocondri

B delnucleo

C deilisosomi

D deiperossisomi

E delGolgi

13.Non e' una malattia da difetto di riparo @A
A Malattia diBloom

B Sindrome diCockayne

C Anemia diFanconi

D* neurofibromatosi di tipd

E Sindrome dWerner

14.E' una malattigperossisomiale
A Talassemia

B Fibrosicistica

C Distrofia diDuchenne

D Neuropatia ottica dieber

E* Adrenoleucodistrofia

15.La sindrome di di George € legata a difetti molecolari a caeto
cromosoma

A X
B 15
C 21
D 18
E* 22

16.La sindrome di Turner € determinata
A* monosomia del cromosonxa

B trisomia del cromosom¥

C trisomia delR1

D trisomia dell3

E disomia del cromosomé

17.Tutte le seguenti patologie sono dovute ad espansione di trifriatiae:
A atassiespino-cerebellari

B corea diHuntington

C distrofiamiotonica

D* distrofia diDuchenne

E sindrome dellX-fragile
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18.La fenilchetonuria e’ dovuta alla deficiente attivita' di unoséguenti
enzimi:

tirosina-idrossilasi

tirosina-decarbossilasi

C omogentisinico-ossigenasi

D alaninaaminotrasferasi

E* fenilalanina-idrossilasi

A
B

19.Quale dei seguenti tipi di gameti sara prodotto da una donna con tri§omia
?

A tutti gametitrisomici

B* 50% gamethormali

C 50% gamettrisomici

D 25% gametmonosomici
E 25% gamentirisomici

20.1l codice genetico é definito "degenerato'fimanto:
A un codone puo codificare paminoacidi

B possono avvenire errori neli@duzione

C* un aminoacido puo essere codificato daqudoni
D vi sono mutazioni accumulate nel corso skoli

E non é identico in persortkfferenti

21.Quale ¢ la fase del ciclo cellulare che rende possibile I'analisadetipo:
A Tlinterfase

B lafaseG1l

C* lametafase

D latelofase

E la prima profaseneiotica

22.La sindrome di Turner € unatologia
A autosomicalominante

B autosomicaecessiva

C legata al cromosomé

D mitocondriale

E* cromosomica

23.Gli autosomi umarnsono

A* 22 coppie

B 23coppie

C cromosomi presenti solo nelle cellslematiche
D variano da individuo andividuo

E 22 coppie nel maschio e 23 coppie né&amina

24.Quale delle seguenti manifestazioni non & associata alla sindiome
Klinefelter

A ipogonadismo
B* bassastatura

C ginecomastia
D sterilita

E ipogenitalismo

25.Quale delle seguenti non € una indicazione per I'analisiadietipo?

A Ritardo psicomotorio non diagnosticato con o senza dismorfisomad
dichiarazione con consenso informato da part@aseikente

B Infertilita

C* Consanguineita treoniugi
D Poliabortivita

E Eta maternavanzata

26.La probabilita di una coppia di eterozigoti per una mutazariesomica
recessiva di avere un figlio omozigote malato

A 50%
B* 25%
C 10%
D 75%
E 100%

27.La madre di un individuo & malata di Corea di Huntingtoalattia

A segmenti di DNAspaziatore

B sequenze di DNAipetitivo

C* geni funzionalment@attivi

D prodotti di amplificaziongenica

E geni funzionalmente attivi, ma privi gromotore

29.11 processameiotico:

A differisce dal processo mitotico solo per il fatto che non hasalza
divisione

B differisce dal processo mitotico perche ha piu divisioni le gualengono
tutte con meccanismo diverso da quello delitosi

C* differisce dal processo mitotico perche ha due divisioni delle gnali
avviene con meccanismo diverso da quello daltasi

D e uguale al processo mitotico, ma si realizza in un periodo di tpmapo
lungo

E e uguale al processo mitotico; ha un nome diverso perche riguaelbile
geminali

30.L'acondroplasia € una condizione autosomica domingméeetranza o
completa. Come spiegate |'osservazione che la maggioranza dei pamienti
questa condizione nasce da genisani

A €' quanto ci si attende, perché la penetrarcarpleta

B la possibilita di trasmettere il difetto dipende dal sessgeigtore
C la malattia dipende dall'effetto di due laeilipendenti

D* mutazione germinale devo

E [l'eta della madre influenza l'espressivitafigdi

31.Una mutazione puntiforme di un gene su un autosoma di un gesiitore
trasmettera

A* alla meta defigli

B a tutti ifigli

C solo aimaschi

D solo allefemmine

E solo se presente anche nell'afjemitore

32.L'RNA che porta l'informazione dai cromosomi al citoplagha
A ribosomiale

B cromosomico

C* messaggero

D ditrasferimento

E citoplasmatico

33.In quale di queste patologie si verifica il fenomeled'anticipazione
genetica?

A thalassemia

B fenilchetonuria

C* corea diHuntington

D rachitismoipofosfatemico
E albinismo

34.L'alta frequenza in molte regioni dell'allele HbS, responsabibeniozigosi
dell'anemigalciforme,
e dovutaa:

A elevata mutabilita dejene

B debole pressione di selezione contgemotipi
C immigrazione

D* vantaggio selettivo degditerozigoti

E matrimoniconsanguinei

35.La non-disgiunzione meiotica ha cor@nseguenza:
A arresto dellgametogenesi

B formazione di gameti sempre neitali

C* aneuploidie

D rotture cromosomiche ngameti

E instabilita del fusaneiotico

36.Quale delle seguenti funzioni & dovuta all'enzima transcrittesisa?
A duplicazione deDNA

B* sintesi del DNAdall'RNA

C sintesi del'RNA daDNA

autosomica dominante a insorgenza tardiva e penetranza completalaQual'éD duplicazione del genomarale

probabilita che l'individuo abbia ereditatg#éne?
A* 50%
B 25%
C 100%
D dipende dal genotipo dphdre
E non si pugprevedere

28.Cosa sono gipseudogeni?

E nessuna dellprecedenti

37.Quali delle seguenti patologie € inquadrabile come disogénemico?
A La malattia dHuntington

B La monosomia del cromosorn¥a

C* La delezione 7g11.23 associata alla sindronitliams

D La traslocazione t(9;22) del cromosoRiladelphia

E La trisomia del cromosongi
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38.In quale delle seguenti situazioni si verifica la duplicazione del DNA
A fra la profase e la metafase, quando si formano le tetradiiasmi

B una sola volta nel corso della mitosi e due volte nel corsomellasi

C in occasione della sintegioteica

D* prima di ciascuna mitosi meiosi

E nell'ultima fase della mitosi, prima che la cellula madsesppi

39.Quale delle seguenti malattie & evidenziabile con I'analisi prenizale
cariotipo?

A* Sindrome dDown

B Rosolia

C AIDS

D neurofibromatosi

E Nessuna dellprecedenti

40.Due loci si distribuiscono in modo indipenderste;

A sono molto vicini sullo stesssomosoma

B* sono molto distanti sullo stesso cromosoma 0 Sono su cromdB@rsi
C sitrovano su cromosorimologhi

D sono entrambi sui telomeri del cromosoxha

E uno & dominante e l'altrorécessivo

41.Le anomalie piu frequenti negli aborti spontastaio
A le traslocazionbilanciate

B le delezioni

C* le trisomie

D le monosomie

E leinversioni

42 .Una coppia sana ha avuto un figlio affetto da una malattia sicuramente

trasmissione autosomica dominante e a penetranza corfgseta
acondroplasia): che rischio ha di avere alla prossima gravidaragaan
figlio affetto dalla stessmalattia?

A 100%
B 50%
C 25%
D* <1%
E dipende dasesso

43.Che risultato si puo ottenere a seguito di una traslocazione che coinwolga

oncogene?
A* formazione di un genehimerico
B perditadell'oncogene
C perdita dell'apoptosi da parte dedielule
D perdita della capacita di riparare i danni BNA
E perdita di capacita di moltiplicarsi deltellula

44.Quale delle seguenti &€ una anomalia di numercreosomi?
A* trisomia

B traslocazione

C cromosoma adnello

D inversione

E deleziondnterstiziale

45.La sindrome dDown
A & sempre associata a un cariotipo cogrérmosomi

B ¢ presente in soggetti i cui genitori hanno invariabilmenteaniotipo
normale

C* e talvolta associata a traslocazioni di tipbertsoniano
D é associata a amenorrea primaria nei soggetti di f&ssoinile
E pud essere associata alla trisoffia

46.Quale tipo di mutazione puo variare con la trasmissiongetierazioni
successive?

A mutazioninonsenso
B mutazionimissenso
C mutazioniframeshift
D* mutazionidinamiche
E tutte leprecedenti

47 .La sterilita fa parte del quadro clinico di tutte le seguenti condiziamne:

A sindrome diTurner

B sindrome da femminilizzaziortesticolare

C sindrome dKlinefelter

D* malattia diHuntington

E Delezione del braccio corto del cromosoxa

48.Una malattia si definisce multifattoriale quandcagisata

A da un unico gene o da piu fattarnbientali
B* da piu geni che interagiscono dambiente
C solo da molteplici fattorambientali

D solo dall'interazione di divergieni

E dalla mutazione di un gefmusekeeping

49.Nelle cellule somatiche del topolino domestico ci sé8o
cromosomi.Quanti cromosomi riceve galdre?

Al
B 19
C* 20
D 38
E 40

50.Quale indagine consigliereste nella donna gravida clpedt@2dentemente
concepito un figlio comnencefalia?

A* alfafetoproteina
mucopolisaccaridi
analisicromosomica
estrogeni

andogeni

moOw

51.Perche le femmine di mammifero sono un mosaico per l'espresigione
caratteri legati atesso?

A perché hanno due cromosomi X con divestsetture

B percheé possono essere portatrici sane decaaatteri

C perché sempre lo stesso cromosomainxagivo

D* perché I'uno o l'altro cromosoma X subisce casualneativazione
E perche hanno cellule con costituzione cromosomivvarsa

52.11 termine di ereditabilitandica:

A* la misura statistica del grado di determinazione genetica chnattere
B una variazione nel grado di espressione dieme

C fenotipi simili prodotti da genotigiversi

D la probabilita di trasmettere un carattere da una generaditaiea

E la frequenza di espressione diganotipo

53.Nell'albero genealogico di una famiglia affetta da una makattiesomica
recessiva

A* gli individui affetti possono avere entrambi i geniteani

B il 50% dei maschi sono affetti mentre il 50% delle femmine gmmtatrici
C tutti i figli di un individuo affetto sono a loro voltaalati

D ogni soggetto affetto ha almeno un genitmaato

E solo le femmine sonaffette

54.Nella classica doppia elica del DNA la citosina e' appaiaita
A latimina

B l'adenina

C l'uracile

D* la guanina

E laxantina

55.La sindrome del cri du chat insorge in segaito
A* delezione

B traslocazione

C inserzione

D duplicazione

E mutazionedinamica

56.Quali delle seguenti affermazionivera

A* Gli spermatozoi sono piu proni a mutazioni che a delezimmosomiche
B Gli oociti sono piu proni a mutazioni che a delezicnoimosomiche

C Gli spermatozoi sono selezionati e quindi non migazione

D Gli oociti sono in divisione mitotica e quindi prondalezioni
cromosomiche

E nessuna dellprecedenti

57.Quale delle seguenti affermazioni definisce I'eterogergstaetica?

A esistenza di molte malattiEnetiche

B le malattie genetiche segregano con modalkrsi

C le malattie genetiche hanno fenotiairiabili

D* malattie genetiche fenotipicamente simili, sono dovute a mutadiverise
E una stessa mutazione con malteli

58.Che cosa sono ghiutosomi?

A i cromosomi presenti nalucleo

B cromosomi che si duplicarautomaticamente
C i cromosomi che determinanasiésso
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D* i cromosomi presenti nel nucleo, tranne i cromossessuali
E nessuna delle precedenti definizioragretta

59.Un test genetico dovrebbe sempre essere precdduto
A Una consulenzgenetica

B* Una consulenza genetica ed una dichiarazione con consenso infdemato
parte depaziente

C Una dichiarazione con consenso informato da partpaisénte
D Una stima dei costi débst
E Un colloquio con ungsicologo

60.Quanti gruppi di linkage esistono nel genengano?
A2

B* 23

C 46

D 92

E 184

61.Quale delle seguenti affermazioni & corretta per cio che riguandaschio
affetto daemofilia?

A avra tutte le figlie femmine affette @éaofilia
B avra tutte i figli maschi affetti damofilia

C* avra solo figli noraffetti

D avra la meta dei fighffetti

E risulterainfertile

62.Bambini affetti da nanismo acondroplastico nascono generalmeante
genitorinormali.
Anche se la famiglia & numerosa, non hanno altri fratelli affetti. Qéesto
compatibile con un'eredita tipo:

A genitori entrambi portatori di un allefecessivo
B* mutazione de novdominante

C penetranzancompleta

D espressivitincompleta

E allelismomultiplo

63.L'inattivazione di un cromosoma X nei mammiferi di sefssominile
provoca:

A la determinazione di un fenotipmdroide

B la inattivazione dei geni recessivi legati al cromosdma
C la sindrome dirurner

D* la compensazione del dosaggio genico rispettoaaichio
E la attivazione del gene dion

64.persona attraverso la quale si identifica un allgertealogico:
A padre

B madre

C consanguineo

D* proposito

E antenato

65.I' apoptosi consisteella

A* morte programmata deltzllule

morte per necrosi delleellule

morte delle cellulsessuali

morte per idrolisi delleellule

morte delle cellule per infiltraziomeeoplastica

moOw

66.Le traslocazionbilanciate
A non sono mai legatepatologia
B sono patologiche solo se devo

C* sono patologiche quando uno dei punti di rottura cade a livello géne
sensibile ablosaggio

D sono semprpatologiche
E sono patologiche solo se viene persalarivativo

67.La sindrome di Klinefelter € urgatologia
A autosomicalominante

B autosomicaecessiva

C legata al cromosomé

D legata al cromosomé

E* cromosomica

68.La tendenza per due geni sullo stesso cromosona a segregare @isieme
detta:

A indipendenza
B ricombinazione
C traslocazione

D* associazione
E allelia

69.Considerando che 'acondroplasia e' un carattere domideteteninato
dalla presenza di un allele A, in un matrimonio tra a@cendroplasici
entrambi con genotipo Aa, qual'e' la probabilita’ di avere un fdleito?

A 1/2
B* 3/4
C 1/4
D 2/3
E 1/8

70.Nell'oligofrenia fenilpiruvica e' determinante l'alterazionerdetabolismo
del seguentaminoacido:

A idrossiprolina
B istidina

C triptofano

D* fenilalanina
E tirosina

71.Una traslocazione robertsoniaba

A* una traslocazione tra due cromos@uiocentrici
una traslocazionsbilanciata

una traslocazione tra cromosomi dekso

una traslocazione t@mologhi

una traslocazionpost-zigotica

moOw

72.La disomia uniparentaledica
A la duplicazione del cromosonya

B* che ambedue gli omologhi di una certa coppia di cromopoorengono
dallo stessgenitore

C l'amplificazione di tripletténstabili
D che ambedue gli alleli di un certo gene soexessivi
E che il DNA mitocondriale € di originmaterna

73.Latrascrizione
A avviene suribosomi

B & quel processo attraverso cui l'informazione genetica viene tradotta
proteine

C* & quel processo attraverso cui I'informazione genetica pasbidal
allRNA

D avviene netitoplasma
E € un riarrangiamento cromosomisitanciato

74.Tutte le seguenti condizioni sono esempi di malattie legate al cromog§oma
tranne:

A* distrofiamiotonica

B deficienza dlucosio-6-fosfato-deidrogenasi
C emofiliaA

D sindrome di LeschNyhan

E distrofia diDuchenne

75.La mutazione che determina la sostituzione di un solo aminoaeldo
polipeptide etletta:

A delezione

B inversione

C traslocazione
D* puntiforme

E retromutazione

76.Quale delle sotto elencate anomalie pud produrre la sindromgrteér?
A trisomia

B* monosomia

C transizione

D inversione

E traslocazione

77.La fibrosi cistica € causata da mutazioni del gene CFTR. Ogghsiscono
pit di 1.000 mutazioni CFTR responsabili della malattia. Questo &
esempidi:

mutazione deovo

espressivit¥ariabile

penetranzaompleta

eterogeneitgenica

E* eterogeneitallelica

o0 w>»

78.Tutte le seguenti affermazioni relative alla eredita autosodungnante
sono correttetranne:

A il carattere é presente in ambedsessi
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B il carattere puo presentare differente espressivita atfgtti
C* i maschi sono di solito colpiti in modo pifrave

D i genitori possono non presentaredrattere

E un individuo eterozigote pud non presentacaiattere

79.1l confronto della concordanza per un carattere tra gemelli monogigoti
dizigoti € prevalentementesato:

A per lo studio dei caratteri autosomi@minanti
B nelle anomali€romosomiche

C per lo studio dei caratteri autosomiecessivi
D* per lo studio dei carattemultifattoriali

E per lo studio dei caratteX-linked

80.Quale delle seguenti definizioni & la miglior definizionéménetranza"?
A la proporzione di eterozigoti in upapolazione

B la probabilita di fecondazione di uspermatozoo

C* la proporzione di persone eterozigoti che manifestano la malattismante
D la gravita dellanalattia

E nessuna dellprecedenti

81.Che cosa & un geepistatico?

A un gene che per esprimersi ha bisogno di géini
B* un gene che regola l'espressione di gkni

C un gene che si esprime solo in condizipaiticolari
D un gene che si esprime soloeiterozigosi

E un genanattivo

82.Quale dei sotto elencati meccanismi produce la sindroidbragifelter?
A* nondisgiunzione

B delezione

C duplicazione

D non disgiunzionenitotica

E fromazione di uisocromosoma

83.Quanti dei figli di una coppia di eterozigoti portatori sani di onadattia
genetica recessiva saranno affetti daikattia?

A* 25%
B 50%
C 100%
D 75%
E tuttiifigli maschi

84.Quanti cromosomi ha un paziente con trisomidideya?
A 18
B 46
C*47
D 48
E 69

85.Rispetto alla popolazione generale, i figli di genitori consanguiestrano
un‘aumentata incidenzi

A anticipaziongyenetica

B penetranzaompleta

C* malattie autosomiche=cessive
D mutazioni de novgerminali

E anomaliecromosomiche

86.Un uomo, pur essendo eterozigote, non presenta segni dialagia
autosomica dominante, sebbene suo padre e due sue sorelkffgitino
dalla malattia. Quale, tra i seguenti termini, descrive megiesta
situazione?

A eterogeneitallelica
B pleiotropia

C* penetranzéancompleta
D espressivit¥ariabile
E eterogeneita docus

87.Tutti i seguenti segni sono tipici della sindrome di Turtranne:
A bassastatura

B amenorrea

C infantilismo deigenitali

D* labiopalatoschisi

E infertilita

88.Per mappare una patologia mendeliana all'interngefgdma

A* si puo effettuare un'analisi di linkage nelle famigtisrmative

B si possono sequenziare porzioni di Dreaso

C si puo calcolare la frequenza di quella patologia nlfgolazione

D si puo applicare la legge Hiardy-Weinberg
E si puo analizzare I'espressione dei fattotrascrizione

89.Da quale tessuto si ottiene ordinariamente il cariotipo costituzianale
epocapostnatale?

A Gonadi

B* Sangueperiferico
C Bulbi piliferi

D Cute

E Mucosaorale

90.11 gene p53 svolge la funziork:

A oncogene

B* oncosoppressore

C determinazione del sessmschile
D determinazione del sesi&amminile
E riparazione dei danmsiul'lRNA

91.1l risultato di una errata divisione del centrometro provoca la formagiione
quale delleseguenti?

A isodicentrico
B* isocromosoma
C dicentrico

D ring

E crossingover

92.Quale condizione é caratterizzata dalla presenzerdelosoma
Philadelphia?

A sarcoidosi

B carcinoma mammariduttale

C fibrosicistica

D corea diHuntington

E* leucemia mieloideronica

93.Gli enzimi di restrizione servorper
A tagliare leproteine

B* tagliare iIDNA

C tagliare lemolecole

D isolare igeni

E tagliarelRNA

94.Quale delle seguenti tecniche permette di ottenere migliaia di capiadi
specifica sequenza BINA?

A* PCR

B FISH

C Sequenziamento
D Cariotipo

E SKY

95.quanti cromosomi umano sono contenuti in permatogonio?
A 2

B 10

Cc 20

D 23

E* 46

96.Con espressivita variabile istende

A* il diverso grado di espressione fenotipica dgemotipo

B la variabilitad individuale indotta dgiolimorfismi

C la diversa espressione degli ibr{dierozigosita)

D la diversa espressione di una malattia genetica in funzionesdéilippo
E il tasso di eterozigosita di uncrocio

97.Qual'e’ il meccanismo piu' comune che determina il manifestausi di
carattere recessivo legato all' X in una femna@manalata?

A traslocazione del cromosorifa

B matrimonio madre portatrice x padtfetto
C eterogeneitajenetica

D* lyonizzazioneestrema

E pleiotropismo degene

98.Qual ¢ il rapporto fra malattie ereditarie e malattagenite?

A* Le ereditarie sono necessariamente trasmesse da uno o engenitor.
Sono la stesszosa

Le ereditarie sono pigravi

Le congenite sono pigravi

Le congenite derivano solo da anomalie cromosomiche, le ereditarigasolo
mutazionigenomiche.

mooOw
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99.La poliploidia consistaella:
A presenza di un corredo a &@mosomi
B presenza di un corredo cromosoméquoide

C* presenza di un corredo cromosomico multiplo maggiore di due rispetto
quelloaploide

D presenza di un corredo cromosoniietapoide
E presenza di un corredo cromosomico a&#fnosomi

100.In cosa differiscono tra loro i cromosomi acrocentrici, submetaceatrici
metacentrici?

* posizione detentromero
tipo di bandeggio
modalita di trasporto durante fiaitosi
diverse frequenze diarrangiamenti
grandezza delle bracaiomosomiche

moow>

101.La fibrosi cistica & unpatologia
autosomicalominante

* autosomicaecessiva
legata al cromosomé
mitocondriale
cromosomica

mooOw>

102.Dove si trova il locus\ZF?
A su di unautosoma

B su nessun cromosoroaano
C* sul cromosomd

D cromosoma&

E suicromosomi X &

103.L'eredita citoplasmatica nei mammifeéri
* rappresentata dal DNitocondriale
inesistente
rappresentata dagli mRNA che vengono tradottciteplasma
da identificarsi con I'amplificaziorgenica
costituita da tutte le proteirgtoplasmatiche

moow>

104.Quale delle seguenti sindromi ha la stessa anomalia genicaiddiiame
di Prader Willi, ma & di origineaterna?

A sindrme diNoonan

B sindrme fetaalcolica
C* sindrme diAngelman
D sindrme di Pierr&obin
E sindrme diPickwik

105.La brachidattilia e' dominante sulla condizione normale. Un uaffetto
da brachidattilia sposa una donna normale. Qual'e’ la probabibitze
un figlio affetto?

A 0

B 15%
C* 50%
D 75%
E 100%

106.1 difetti congeniti del metabolismo sono spesso dovuti a glelle
seguentalterazioni?

A* mutazioni recessive a carico di geni codificanti per proteinduwwione
enzimatica

mutazioni dominanti a carico di geni codificanti per proteinefaogione
enzimatica

C mutazioni recessive in geni codificanti per fattoaiscrizionali
D mutazioni recessive in geni codificanti per fatteaidizionali
E microdelezioncromosomiche

o]

107.Con il termine imprinting genomico sitende:

A* l'espressione differenziale di un gene in rapporto alla sua origine paterna

materna
I'espressione differenziale di un gene codificante per i carsg¢tesuali

I'espressione di un gene indipendentemente dalla sua origine gaterna
materna

la mancata espressione di un gene che codifica per i casetietiali
la mancata espressione di un genemechio

m O O w

108.Nel corso della gametogenesi i cromosomi vanno incantro
A una replicazione ed umhvisione

B due replicazioni e dudivisioni

C due replicazioni e undivisione

D* una replicazione e dudvisioni

E due replicazioni e trdivisioni

109.Per malattie mendelianeistendono:

A
B*

moo

le malattie dovute all'azione di genambiente

le malattie dovute a mutazioni di singoli geni trasmessi secondo ledieggi
Mendel

le malattie che si trasmettono secondo la prima leglytedilel
le malattiepoligeniche
le malattie caratterizzate dalla dominanza e daflassivita

110.Quali esami suggerireste ad una coppia di primi cugini che richiddono

A
B
C*
D
E

consulenzgenetica?

€Sameromosomico

ricerca della condizione di eterozigoti per gemmuni
semplice consulenzgenetica

esame della cromatirsessuale
accertamentstrumentali

111.Una malattia dominante ad insorgenza tardiva si manifesta pema

mooOw>

volta in una famiglia. Quali delle seguenti affermaziamno
ragionevolmente ritenere che si tratti di una nuova mutaZione

la malattia ha penetranzampleta

la malattia ha penetranzacompleta

il padre del malato potrebbe non essere il phitiegico
i genitori non son@onsanguinei

la madre aveva contratto la rosolia durantgrévidanza

112.1 figli di una coppia di primi cugini sani hanno un rischio aumendato

mooOow>

essere affetiila

patologiecromosomiche

patologie mendeliane di tipo autosomiegessivo
patologie mendeliane di tipo autosomidmminante
infertilita primaria

patologiemitocondriali

113.Quale di queste patologie € diagnosticabile con una amniocsegesia

A
B
C*
D
E

da analisi detariotipo?
rosolia

toxoplasmosi

sindrome dDown

infezione dacitomegalovirus
sindrome dPollister

114.In quale delle seguenti condizioni si osserva il fenonusikanticipazione

A
B
C
D
E*

genetica?

fibrosi cistica
sindrome dDown
emofiliaA
talassemia

corea diHuntington

115.Quale delle seguenti condizioni comporta un elevato riscréuildippare

A
B
C*
D
E

tumori?

omozigosi per mutazione del geGETR
emizigosi per mutazione del geRMR1
eterozigosi per mutazione del geBiRCA1
trisomia 18libera

corredo eterosomicEXY

116.L'eterocromatinaostitutiva:

A
B*

C

D

nei mammiferi appare come corpoB#irr

e la porzione di cromatina permanentemente condensata in tutti i &ssuti
in tutti gli stadi di sviluppo di uerganismo

e la porzione di cromatina condensata solo in certe celluleeztin
momenti dellesviluppo

€ necessaria al meccanismo di compensazione di dose per i gerdllegati
SEesso

si distingue da quella facoltativa in base alla diveddarabilita

117.Quale di questi difetti ereditari che interessano la farmacogenetiia, e'

mooOw>

frequente intalia?
porfiria variegata
deficit di G6PD
ipertermiamaligna
acatalasia
emoglobinednstabili

118.Quale delle seguenti conseguenze é ordinariamente assdigiata

A
B

traslocazionbilanciate?
ritardo mentale ngdortatore
ritardo di crescita nglortatore
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C* aumentato rischio di aborgpontaneo
D aumentato rischio di sviluppare tumori per i figli geftatore
E aumento del rischio di malattie monogeniche nella prolpaigatore

119.Quali dei seguenti tipi di gameti produce un individuo di genckiaBb?
A AaB)b

B Ab,ab

C Aa,Bb,AB,ab

D* AB,Ab,aB,ab

E AAaa,BB,bb

120.Quanti cromosomi sono ordinariamente inattivati in una deona
cariotipo47,XXX?

A 1

B* 2

C 1 oppure2
D 3

E nessuno

121.1l cariotipo umano normaleontiene
A 48cromosomi

B* 46 cromosomi

C 45cromosomi

D 22cromosomi

E e.24cromosomi

1221l cancro € definito come una malattia genefieeché:
A e semprereditario

B sisviluppa in seguito ad integrazione del genoma di retrovirugemelma
umano

C ¢ autosomicaominante

D* e determinato dalla comparsa di mutazioni genetiche a livelloailide
somatiche

E e associato alla sindrome@iown

123.Tra quali cromosomi avviene una traslocaziBabertsoniana?
A metacentrici

B submetacentrici

C* acrocentrici

D cromosomisessuali

E cromosomi 15 @1

124.11 numero diploide di cromosomi di un dato organismo €' 12nin
organismo triploide della stessa specie il numero di cromosomi

A 13

B 36

Cc* 18

D 7

E 64

125.Quale livello della struttura proteica e' sotto piu' diretto controll®deh
delgene?

A* primario

B secondario

C terziario

D quaternario

E nessuno

126.1 geni che mappano sul cromosoka

* Non si trasmettono mai dal padre al figh@schio
Si trasmettono sempre dal padre al figliaschio
Si trasmettono dal padre al figlio maschio nel 50%cdsi
Si trasmettono dal padre alla figlia femmina nel 50%cdsi
Si trasmettono dal padre ai figli maschi nel 25%casi

mooOwm>

127.In quale periodo della gravidanza si effettua in get@meniocentesi?
A 10-12 settimane djestazione
B 13-15 settimane djestazione
C* 16-18 settimane djestazione
D 19-20 settimane djestazione
E 21-23 settimane djestazione

128.Quale delle seguenti rappresenta la causa piu frequemigfdrmazioni

congenite?
A cromosomica
B acquisita
C mendeliana
D traumatica

E* multifattoriale

129.L'emofilia A & ungpatologia
A autosomicalominante

B autosomicaecessiva

C* legata al cromosomé

D mitocondriale

E cromosomica

130.L'eterogeneita genetica di locus indatee

* |a stessa malattia € dovuta a mutazioni di géferenti
la stessa malattia &€ dovuta a mutazioni differenti dello stgEss®
malattie differenti sono dovute a mutazioni in gaiffierenti
malattie differenti sono dovute a mutazioni dello stegste
uno stesso gene € posizionato inlpii

mooOw>

131.1l DNA di due individui € identicse:
A sono padre églio

B sono fratellimaschi

C* sono gemellmono-ovulari

D sono gemelletero-ovulari

E sono figli di genitorifratelli

132.] test genetici presintomatici applicano:

A atutti coloro che né fanmichiesta

B solo alle donngravide

C asoggetti che presentano i segni clinici delattia

D* a soggetti che non presentano segni clinici di una malattia ma cha sono

rischio disvilupparla
E a soggetti con anomale@omosomiche

133.Dovendo scegliere un donatore di trapianto di un rene pamumalato,
quale delle seguenti parentele sarebbe l'ultima in ordipeatita?

A padre

B fratello

C gemellomonozigote
D gemellodizigote

E* cugino

134.Un bambino affetto da sindrome di Down presenta un cariotipd@on
cromosomi. Quale delle seguenti spiegazictoetta?

A la madre ha avuto una malattia virale durangrdaidanza

B vi é stata non-disgiunzione nella meiosterna

C* il padre presenta traslocazione bilancibta?1

D il bambino ha avuto una malattia virale aikscita

E la madre ¢ stata sottoposta ad irradiazione della pelvi duragrievidanza

135.Quale delle seguenti tecniche permette di evidenziare la posiziane di
singolo gene su ucromosoma?

A PCR

B* FISH

C Sequenziamento
D Cariotipo

E FiberFISH

136.Qual'e’ la probabilita’ che un individuo trasmetta uno specifico allele
figlio di suofiglio?

A 1/2
B* 1/4
C 1/8
D 1/16
E 2/3

137.Una mutazione da scorrimento di cornice di lettura tendpracurre:
* una proteina nofunzionante

una riduzione quantitativa deffmoteina

un effetto solo iomozigosi

un fenotipodominante

saraletale

mooOw>

138.Quale delle seguenti & la miglior definizione'dgote"?
A qualunque cellulaploide

B una della prime fasi dellmeiosi

C qualunque celluldiploide

D la cellulauovo

E* la cellula formata dell'unione di dgameti

139.Due genitori eterozigoti per il gene dell'anemia falciforme hanndiglie
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affetti. Quale & la probabilita che il terzo figlio non aftetto? un figlio maschio daltonico con la probabilitk|:
A 0% A 0%
B 25% B 25%
C 50% C* 50%
D* 75% D 75%
E 100% E 100%
140.In quale delle seguenti patologie sono implicati i geni BRCBREA2? 150.Quale dei seguenti geni € coinvolto nella poliposi familiaredien?
A Corea diHuntington A* APC
B Morbo diCrohn B SRY
C Distrofiamiotonica C BRCA1
D Diabete tipd D DAz
E* Tumori ereditari della mammelladell'ovaio E MSHz
141.Quali delle seguenti caratteristiche hanno in comune il DNRNA? 151.Quanti cromosomi ha un paziente con sindroni€lidefelter?
A contengono adenina, citosina, timidguanina A 45
B contengonalesossiribosio B 46
C* contengono leganfosfodiesterici C* 47
D silocalizzano esclusivamente nel nuatediulare D 48
E sono legati a proteine istoniche nelle celledeariotiche E 69

142 Tutte le ragioni per cui una mutazione del DNA pu0 non avere affeito 152.Qual ¢ la percentuale di rischio di aborto dé@mniocentesi

fenotipico sotto riportate sono corrette, tranne goale? A a)10%
A il codice genetico éidondante B b)7%
B una mutazione pud causare la sostituzione di un amminoaaito in C* ¢)1%

dominio della proteina non essenziale pduteione D d)3%
C* il codice genetico € "senza@gole" E e)15%

D una mutazione puo causare la sostituzione di un amminoacido edtnoun
funzionalmentesimile

E  una mutazione pud avvenire in imrone 153.Una traslocazione bilanciasaviene:

A per uno scambio di segmenti tra due cromosmmloghi

N S ; . .
143.Gli enzimi di restrizion@giscono: B* per uno scamblg di segmgntl tra due cromosommmloghl
A* sulDNA C solo nelle femmine, perché hanno due cromosomi
B sull RNA E piu freqqentgmen;elnmaschl -
C  solo sul DNA deprocarioti per inattivazione del cromoso
D solo sul DNA degleucarioti 154.C ik 5
E sulle catengolipeptidiche LCosa e’ icentromero®

* il punto di attacco del cromosoma $fugo
un uovofecondato
un cromosomancompleto
il materiale cellulare extraucleare
un tipo di incrocio molto usato igenetica

144 Quale delle seguenti non & una tecnica di diagmesiatale?
A Amniocentesi

B Villocentesi

C Ecografia

D* Rachicentesi

E Dosaggio ematicalpha-feto-proteina

mooOw>

155.Quale, tra le sottoelencate aberrazioni cromosomiche, € compatibile con
fenotiponormale?

A monosomia

145.Con penetranza Bid?ca ‘ _ . B trisomia

A* la freqL_Je:nz_a con cuiun genqtlpo si esprfemeotipicamente C* traslocazioneeciproca
B lagravita di una malattlgepetlca o . D cromosoma adnello
C la freque_nza di una‘malatt_la gen(_etlca in popolazione E  isocromosoma

D lavariabile espressione di genotipo

E il limite diagnostico di un'indaginmolecolare

156.Le malattie metaboliche sono dovute a difetti enzimaticicetusano:
il blocco di una vianetabolica

il blocco di una via metabolica con accumulo dei metabolitilke

C* il blocco di una via metabolica con accumulo di metabolhticente

D il blocco di una via metabolica con accumulo di metaboliti a moate e
valle

E il blocco di una via metabolica con assenza dei propuiteici

A
146.Supponete che un individuo di gruppo O sposi un individuo di gragpo B
Quale sara il fenotipo dépli?

50% A e 5098

tutti di gruppoA

25% A, 50% AB, e 2598
50% A e 5090

tutti i gruppi ABO

ITIUOED)?(_

157.Qual'e’ la frazione di geni che due fratelli hanno in comurlero&

0,
147.Quali mutazioni possono essere ereditate gatie? g 25/?,/0
Be Io mutariongemminali c S0
erm D 75%
C tutte lemutazioni _ E  100%
D nessuna dellprecedenti
E le mutazionidinamiche

158.Quale di queste situazioni patologiche e correlata a et mateanaata?

. - . L .. . A* Trisomiecromosomiche
148.Per quale delle seguenti analisi possono essere utilizzati i polimod$mi

DNA? B  Mutazionidinamiche
A test digravidanza C Monosomle d'el cromoson)a
B* analisi dipaternita D Sindrome dell’dragile
C microdelezioni del cromosoméa E  Amplificazione ditripletta
D nessuna dellprecedenti 150 p 2-divend latti doric
E tutte leprecedenti 59.Si32§}£3r:1za eta-dipendente per una malattia autosdoviziaante
, . . , . . A che negli anziani il carattere nomsanifesta
149.Nell'uomo il daltonismo e' un carattere ereditario determinatméda B* i segni clinici compaion@rogressivamente

mutazione recessiva X - linked. Da un uomo fenotipicamente norndale e . AN L
una donna Fenotipicamente normale, il cui padre era daltpninascere ~ C  che la malattia compare nei figli di genitariziani
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D le mutazioni sono piu frequenti nei maschi di eta aAGI
E tutte leprecedenti

160.Tutti i seguenti sono componenti della struttura di un geaene:
A promotore

B introne

C esone

D enhancer
E* codapoli-A

161.Quali delle sotto elencate patologie possono essere dovute a adirenza
acidofolico

A anemigperniciosa

B* difetti del tuboneurale
C difetti scheletrici

D diarrea

E cirrosi

162.A quanti figli un genitore affetto da una malattia genedig@somica
dominante trasmettera taalattia?

A 10%
B 25%
C* 50%
D 100%
E 75%

163.Una malattia autosomica recessiva si riconosce perché
* si manifesta fenotipicamente in caso di omozigosi o eterozigogdosta
tende ad essere meno grave di dominante
tende a recedere, cioe diluirsi, col passare deflferazioni
si eredita solo dallmadre
si eredita solo dgladre

mooOw>

164.Quale delle seguenti malattie genetiche & dovuta ad espanstdpkete?
A anemiafalciforme

B fibrosicistica

C Dbetatalassemia

D* sindrome dell'’XFragile

E malattia di TaySachs

165.Per quale delle seguenti malattie non & attualmente disponiiei il
genetico?

A Corea diHuntington

B  Sindrome dell'Xfragile
C* Schizofrenia

D Emocromatosi

E Talassemia

166.L'imprinting genomico € quel fenomeno el

A ambedue i cromosomi di quella certa coppia provengono stakso
genitore

* solo l'allele materno o solo quello paternatiévo
una patologia si manifesta solo nell'athlta
una patologia genetica ¢ legata a eta materanzata
una patologia si manifesta in epquanatale

mooOw

167.quale, tra i seguenti tipi di sequenze, & presente nei centrdeneri
cromosomieucariotici?

geniribosomali

* sequenze ripetute tandem
sequenze derivate diasposoni
sequenze genicheascritte
pseudogeni

moow>»

168.Quale delle seguenti € la miglior definizione'mitosi"?

A la divisione di una cellula aploide accompagnata da duplicadieine
cromosomi per cui si originano 2 cellule figlgloidi

B processo di 2 successive divisioni cellulari, accompagnato dsolma
duplicazione cromosomica, che porta alla formazione di 4 calhltdi

C* processo di divisione cellulare preceduto da duplicazionmatriale
genetico e risultante nella distribuzione di un identiowedo
cromosomico nelle celluligglie

D formazione di 4 cellule aploidi a partire da una cellula diploidevehe
incontro a 2 successive divisioni, ciascuna accompagnataptiaazione
cromosomica

E processo di duplicazione cromosomica e successiva separdeione
cromosomi omologhi a seguito della divisione della cellula mad2e in
cellule figlieaploidi

169.Nell'ovocita umano, la meiosi Il sompleta:

A
B
Cc
D
E*

nelfeto

al momento dellpuberta
appena primaell'ovulazione
durantd'ovulazione

subito dopo ldecondazione

170.Le malattie autosomiche dominanti si caratterizzagrché:

A*
B

C
D
E

si esprimono fenotipicamente anche nell'eterozigotéatore
sono sempre molto pit gravi di quelkxessive

tendono ad aumentare o dominare nelle popolazioni semtwllo
sanitario

sono trasmesse solo geldre
sono trasmesse solo daffedre

171.La sindrome di Down € urpatologia

A
B
C
D
E*

autosomicalominante
autosomicaecessiva
legata al cromosonmé
mitocondriale
cromosomica

172.Quale dei seguenti fattori aumenta il rischio di avere un figliosgwirome

mooOow>

di Down?

madre fumatrice prima delgravidanza
aumentata etnaterna

aumentata etpaterna

abuso di alcool da parte dedre
abuso di farmaci da parte dggnitori

173.Quali tra le seguenti malattie genetiche si trasmettermmalita

autosomich&lominanti?
fibrosi cistica
betatelassemia
sindrome diMarfan
sindrome dell'Xfragile
emofilia

174.Cromosomi che non sono cromosa@assuali:

A
B
Cc
D*
E

giganti
telecentrici
metacentrici
autosomi
adanello

175.Piero ¢ affetto da emofilia (malattia legata alla X). | suoi genitstice

mooOw>

fratello Paolo non sono affetti. Che rischio ha Paolo di averenfiggichi
affetti daacondroplasia?

nessuno
12
1/3
1/4
1/5

176.Quale & la probabilitd che un individuo trasmetta uno specifico allele

mooOow>

figlio di suofiglio?
1/2

1/4

1/8

1/16

1/3

177 .Quali esami consigliate per un sospetto di rosolia nel |- 1l trimeditre

gravidanza?

amniocentesi

esame cromosomico deltaadre
ecografia

fetoscopia

indagini sierologiche sullmadre

178.Da una coppia di genitori sani nasce un bambino che presentaclgggni

mooOw>

di fibrosi cistica. Quale dei seguenti accertamenti puo essereeitile
confermare laliagnosi?

analisi molecolare del DNA délambino
cariotipo debambino

cariotipo deigenitori

ricerca di microdelezioni medianfSH
aminoacidogrammplasmatico
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179.quali di queste tecniche viene usata per studiem@osomi?
A Colorazioneargentica

B ColorazioneGoogle

C* BandeR

D Eterocromaticismo

E Nessuna dellprecedenti

180.Da quale tipo di non-disgiunzione puo originare un individizieXYY?
A ladivisione meioticanaterna

B 2a divisione meioticanaterna

C ladivisione meioticpaterna

D* 2a divisione meioticpaterna

E mitotica

181l livelli di quale delle seguenti sostanze si riducono nel sangue materno
casi di gravidanze con sindromelRibwn?

A* AFP

B hCG

C Prolattina
D Beta-hCG
E tiroxina

182.Tramite il processo di splicing vengorimosse:

A le sequenzepetute

B le sequenzamplificate

C tutte le sequenze che non devono edsaseritte

D tutte le sequenze che non devono edsadotte

E* le sequenze che non entrano a far parte dell'mRidiro

183.Per 'analisi dei polimorfismi dei siti di restrizione (RFLP) si trasferitce
un gel di agarosio a un filtro ditrocellulosa:

A proteine
B RNA
C lipidi

D* DNA denaturato
E polisaccaridi

184.Un uomo di 35 anni, affetto da sindrome di Marfantosomica
dominante) e sua moglie incinta chiedono una consulenza gehdita.
considerando mutazione de novo, voi dovete diredbm

* vi & il 50% di probabilita che il figlio siaffetto
vi e il 25% di probabilita che il figlio siaffetto
il rischio di trasmissione dipende dal sessdfigéb
non vi € nessun rischio che il figlio saffetto
vi € il 100% di probabilita che il figlio siaffetto

mooOw>

185.Le mutazioni ereditarigguardano:
* le cellulegerminali

le cellulesomatiche

I'RNA messaggero

i ribosomi

il liquido seminale

moow>

186.11 matrimonio tra consanguinei fenotipicamente sani pud compartare
aumentato rischio giatologie

autosomicheecessive
autosomich&lominanti
legate al cromosomé
mitocondriali
cromosomiche

I'I'IUOUJE

187.Da due genitori sani e normali nasce un bambino con sindroBendi.
Qual' é la causa piprobabile?

A idue genitori songonsanguinei

B i due genitori sono portatori di traslocazidsinciata

C* un evento casuale di non-disgiunzione meiotica in uno dejeki¢ori

D un evento di duplicazioneromosomica

E un evento di non-disgiunziomeitotica

188.Quale dei seguenti elementi del DNA assicura la corretta segregdeione
cromosomi omologhi durante i processi di mitosi@osi?

A telomeri
B* centromeri
C cinetocori
D cromatidi
E satelliti

189.1l prodotto dell'espressione genica dei geni sul cromosoma Xdwilza

mooOw>

E' uguale a quello dell'uomo per inattivazione casuale di un cromosoma
E' il doppio di quello dell'uomo perché ci sono due cromosomi

E' un precipitato proteico chiamato corpddirr

E' la meta di quello dell'uomo perché manca il cromoséma

Si misura solo negameti

190.Per alleli siintende:

mooOw>

copie diverse dello stesgene

genidiversi

geni che in omozigosi provocano malatéeessive
geni associafflinked)

geni che codificano per i gruppanguigni

191 .La galattosemia viene ereditata come un carattere autosmen&Essivo.

mooOw>

Se due genitori normali hanno un figlio affetto a quale tipaabcio
appartengono i due genitori? (A=allelermale)

AA x AA
Aa xAa
Aa xAA
aa xaa
aa xAA

192.Quale delle sottoelencate patologie & dovuta a difetto dehemale?

A
B
C
D*
E

sindrome dDown
agenesia paresddominale
malformazione dChiari
spinabifida

agenesia corpealloso

193.Quale dei sottoelencati cariotipi si riscontra piu frequentemente in

mooOw>

paziente maschimfertile?
47 XXX

47, XXY

47 XYY

48, XXYY

45,X0

194.Quale delle seguenti affermazionc@retta?

il locus ¢ il fenotipo localizzato nelucleo

il locus ¢ il genotipo localizzato neitoplasma

il locus e la posizione di un gene submosoma

il locus € la posizione della tripletta d'inizio dgne

il locus € il cromosoma su cui & localizzata omstazione

195.Quanti corpi di Barr si possono mettere in evidenza nelle celluie di

A
B
C*
D
E

individuo con cariotipdXXXY?
0

A WNBRE

196.Quanti cromosomi possiede uspermatozoo?

mooOw>

23
46
47
69
22

197.1l termine acrocentrico é riferitax

mooOw>

alla forma di un gruppo diromosomi

ad una forma daanismo

alla posizione subtelomerica dei geni lungactomosoma
alla lunghezza degtrti

alla dimensione dellmani

198.Quale delle sotto elencate sostanze concorre a formmareldosoma?

mooOow>

istoneH7
istoneH2A
eterocromatina
istoneH9
istidina

199.Nell'uomo si ha identita genotipitaa:

A

B
Cc
D

consanguinei
fratelli

genitori efigli
gemellidizigotici
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E* gemellimonozigotici

200.Quanti tipi di gameti produce una donna eterozigote ad un sigslo
1

*

mooOw>

2
3
4
5

201.Un individuo si definisce eterozigotgiando:

A ha due cromosomi sessudiersi

B ha una quantita maggiore di eterocromatina rispettmataa

C mostra un'inattivazione preferenziale a carico di uno dei due cromsomi
D* possiede alleli diversi ad un determinktous

E possiede diverse copie di un particoleus

202.In quale delle seguenti situazioni € indicata la diagnesiatale?
A Storia familiare di diabetmellito

B  Storia familiare di tumori al polmone in tard&

C* La gestante ha 4@nhni

D I due genitori hanno eseguito screening per la microcitemia ed udoelei
e risultato eterozigote per il traétlassemico

E La coppia ha avuto un aborto spontaneprecedenza

203.1l "crossing-over" avviene in quale delle seguéenti?
A* | profasemeiotica

telofase | divisioneneiotica

| mitosi meiotica

Il profasemeiotica

Il mitosi meiotica

moOw

204.Un individuo normale portatore di una traslocazione robertsoniana tra
cromosomi 14 e 21 avra un figlio con trisomia 21 nel caswiin

A gli trasmette solamente il cromosoma derivativo dedlslocazione
B gli trasmette il cromosoma 14 e il derivativo détkslocazione

C* gli trasmette il cromosoma 21 e il derivativo detkeslocazione

D (gli trasmette i cromosomi 1424

E glitrasmette il 14, il 21 e il derivativo delleaslocazione

205.quale & la probabilita che il nonno materno daltonico trasmetta difaito
visivo ad un nipotenaschio?

A 0%

B 25%
C* 50%
D 75%
E 100%

206.Quale delle seguenti affermazioni relative ai caratteri recessivi Egati
cromosoma X eorretta?

A si esprimono prevalentemente nédenmine

B possono essere trasmessi dal padre ai figli maschi e femmingcale
probabilita

C non sono trasmessi dalla madre alle fifgimmine
D siesprimono in maschi i cui genitori sooansanguinei
E* non sono trasmessi dal padre ai fighschi

207 Alcune forme di sordita nella specie umana sono ereditate carageri
autosomici recessivi. Tuttavia dall'incrocio tra due individoacusici
omozigoti per un gene autosomico recessivo possono néisgiere
normoudenti. La spiegazione piu probalgiie

mancanza dpenetranza
* eterogeneit@genetica
mutazionespontanea
espressivita ridotta négli
non & possibileispondere

mooOw>

208.La fase mitotica che segue la metafe'se

A profase
B telofase
C diacinesi
D* anafase
E interfase

209.La frequenze di anomalie cromosomiche fra gli atsptintanei
A* & intorno ab0%

B e intornoall'l%

C eintorno all0%

D e intorno all00%

E e dello0%

210.Per quali delle malattie di interesse genetico il matrimoniodnsanguinei
aumenta il rischio nellprole:

A monofattoriali legatall'X

B aberrazioni cromosomictstrutturali
C dominanti

D* autosomicheecessive

E delezione di gerontigui

211.Due coniugi sono primi cugini ed hanno avuto un figlio maschicucan
grave ipoacusia neuro-sensoriale. Loro sono sani e cosi tldta la
famiglia. Hanno altri tre bimbi (una femmina malata, una femminae@na
un maschio sano). Qual'é la piu probabile modalita di trasmisdeitae

malattia?
A non étrasmessa
B X-linked

autosomicaecessiva
D autosomica dominante con penetramzampleta
E ambientale

212.Una donna ¢ affetta da fibrosi cistica ed € I'unico caso della fan@ulae
e il rischio per sua figlia di essere portatrice (ammesso che il rdatito
donna affetta sia sano e nportatore)?

A* 100%

B 75%

C 50%

D figlia sana nomportatrice
E 25%

213.Quale tra i seguenti € un fattore di rischio per sindronizodin?
* etd maternavanzata

eta paternavanzata

traslocazione materrig18

traslocazione paterrg18

storia di abortaipetuto

mooOw>

214.A quale delle seguenti categorie appartiene la malattia dbienke?
A mucopolisaccaridosi

B gangliosidosi

C* glicogenosi

D malattialisosomiale

E sfingolipidosi

215.Un uomo di gruppo sanguigno O sposa una donna di grupp@adrié
della moglie e di gruppo O. Quale € la probabilita che i loro figli siino
gruppoO?

A* 50%

B tutti

C nessuno
D 25%

E 75%

216. cromosomi nello spermatozoo maturo sono in nurdero
A 48

B 46
c 22
D 24
E* 23

217.Che cosa & ugene?

A una sequenza &NA

B una sequenza dminoacidi
C* una sequenza @INA

D una sequenza groteine

E una sequenza di DNARNA

218.Nell'uomo, la traslocazione robertsoniana avvieae
A icromosomi dei gruppi piu grandi (AR

B i cromosomi dei gruppi piu piccoli (F@)

C i cromosomisubmetacentrici

D* i cromosomiacrocentrici

E icromosomi X €Y

219.Una donna ¢ portatrice per I'emofilia. Quante probabilita ha di avere
figlio maschio emalato?

A 0%
B* 25%
C 50%
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D 75%
E 100%

220.quale delle seguenti emoglobine €' presente in un soggettale?
A Hbs

B HbD

C HbLepore
D* HbA2

E HbC

221 .Nelle cellule somatiche umane ci sono 46 cromosomi. Quanti autasomi
sono in urgamete?

A 21
B 23
C 44
D 46
E* 22

222 Quale delle seguenti affermazionvera:

A 2 molecole di DNA possono ibridarsi se hanno la stessa quantitvaiede
basiazotate

B* 2 molecole di DNA possono ibridarsi se hanno sequeoa®mlementari
C una molecola di DNA puo¢ ibridare solo con una molecoRNA

D 2 molecole di DNA possono ibridarsi se provengono da cellule steaa
specie animale vegetale

E 2 molecole di DNA possono ibridarsi solo se hanno la stessa sealienza
nucleotidi

223.Quali tra le seguenti affermazioni sono appropriate alle matattéssive
legate all'X?
* nella maggior parte delle famiglie solo i maschi sanonalati
sono malate solo fiemmine
tutti i parenti di sesso maschile samalati
il 50% delle figlie di un malato sorqortatrici

il 25% delle figlie di un malato sono pure esse malate ed il 5%
portatrici

mooOw>

224 .Quale dei seguenti cariotipi determina la sindromi¢lidiefelter?
A 45X0

B 47, XX,+21
C 48XXYY
D* 47 XXY

E 47XYY

225.La sindrome di Down & dovuta generalmeaite
* una trisomia del cromosonzd

ad un matrimonio traonsanguinei

ad un'infezione batterica gravidanza

all'eta della madre superiore ai &ani

alla presenza di due cromosovhi

moow>

226.Quale dei seguenti non € un componente diramosoma?
A centromero

B telomero

C costrizionesecondaria

D bracciocorto

E* microtubulo

227 .Quale delle seguenti tecniche viene utilizzata per evidenziaratizioni

puntiformi?
A  FISH
B PCR
C RT-PCR
D* Sequenziamento
E SKY

228.1l rischio di ammalare di Thalassemia major per i figli che nasdano
genitori portatori del trait talassemicalie

A* 14

B 12

C nessurrischio

D 100%

E non si pudprevedere

229.Cosa si intende per eterogengjénetica?
A* |l fenotipo malattia puo essere causato da mutazioni indiéeienti

B Il fenotipo malattia puo essere causato da mutazioni alleliche ditesso
gene

C Il fenotipo malattia puod essere causato da all'azione di gemibiente

D Il fenotipo malattia pud essere causato da Dhifocondriale

E Il fenotipo malattia pud essere causato dall'azione di gensticamente
modificati

230.Una coppia che ha avuto un figlio affetto da fibrosi cisfinalattia
autosomica recessiva) che probabilita ha di avere un figlio eteropigiote
fibrosi cistica?
100%

* 50%
dipende dasesso
25%
tutte leprecedenti

mooOw>

231.Quanti corpi di Barr sono presenti in individui affetti da Sindratine
Turner?

nessuno
due

tre

uno parzialmente inattivato dal gexist
numerovariabile

moow>»

232.In una famiglia, il padre e due figli (una femmina e un mascund
affetti da stenosi aortica sopravalvolare. L'analisi del genkefeestina
mostra che un allele ha la delezione del secondo e parte dedsermnChe
eredita presenta [zatologia?

A autosomicaecessiva

B mitocondriale

C legataall'X

D* autosomicalominante

E daimprintinggenomico

233.Quale delle molecole elencate non puo essere consideratandaa
molecolare?

A cDNA

B gene clonato in ufago

C gene clonato in uplasmide

D* un polipeptide codificato da wgene
E una molecola dRNA

234.Cosa sono ghlleli?

A uovafecondate

B materiale cellulare esternoraicleo

C fratello esorella

D agentimutagenici

E* geni che occupano lo stesso locus su cromosamioghi

235.1l termine congenito viene usato per indicare onadattia:

A genetica
B ereditaria
C familiare

D ambientale
E* presente dallaascita

236.La perdita di 2 basi all'interno di una sequenza codificaetermina:
A la perdita del controllo sull'espressiggenica

B il cambiamento dell'aminoacido codificato dal codone (o dai codorgyiin
vengono perse le dumasi

il cambiamento della cornice di lettura del gene a valle detisito
mutazione

D un difetto displicing
E nessunzonseguenza

C*

237.Quale percentuale dei figli di una donna portatrice sana dinaiettia
X-linked recessiva saranmonmalati?

A tuttii figli maschi

B 50% delle figliefemmine
C 100% delle figlifemmine
D* 50% dei figlimaschi

E 25% dei figlimaschi

238.Quale delle seguenti affermazionc@rretta?

A il codone e la sequenza di 3 basi nucleiche nel Dd¢&plementare
all'anticodone -RNA, che individua un determinatoinoacido

il codone € la sequenza di DNA che codifica per un palipeptide

il codone & una tripletta di 3 nucleotidi nel t-RNA in grado di appaiarsi
una tripletta complementanell'm-RNA

il codone é la sequenza di 3 basi nucleiche nel t-RNA che codifiza
specificoaminoacido

E* il codone ¢ la sequenza di 3 nucleotidi nell'm-RNA che specifica
particolareaminoacido

O Ow

GENETICA MEDICA

PAG. 12718



U///'?//M/Zf} a/é// %/&/A’?M/&& a/é// %////M//Af//@ e @é/ﬁ %/f/fﬂ/

239.Tra le mutazioni cromosomiche non sono complese
A duplicazioni

B delezioni

C* trasduzioni

D traslocazioni

E inversioni

240.Qual(’a) dei sottoelencati elementi € uno degli elementi costituenti di
gene”?

A Promotina

B PoliA

C* Introni

D Skipping

E Skaffold

241.Con quale delle seguenti modalita di trasmissione NON & compaiitzile
malattia che si manifesti in un soggetto maschio, i cui genitori isomoali
come pure la sua unisarella?

autosomicaecessivo

* autosomico dominante a penetranaenpleta
X-linked recessivo
X-linked dominante a penetranreomcompleta
multifattoriale

moow>»

242 L'inattivazione del cromosoma X nei maschi con cariofipXyY
A inteessa il cromosoma X di origineaterna

B interessa il cromosoma Xdi origipaterna

C interessa uno dei due X a caso nelle ceBolmatiche

D interessa il cromosoma X del corpolare

E* nonesiste

243.1l nonno di un individuo & malato di Corea di Huntingtoralattia
autosomica dominante a insorgenza tardiva e penetranza corQpiata.
la probabilita che l'individuo abbia ereditatgéne?

A* 25%

B 50%

C 100%

D dipende dal genotipo delfnna

E non si pudprevedere

244.Qual & l'ordine di grandezza con cui si presenta la sindrome di Down tra
nativivi:
circal:100

* circal:1.000
circal:10.000
circal:100.000
circal:1.000.000

moow>»

245 Per trisomia 21 sntende
* La presenza di tre copie del cromosdia
La presenza di tre cromosomi 21 nelle sole cefioleatiche
La presenza di tre cromosomi 21 nelle donne al disopra dir85
La sindrome dKlinefelter
La sindrome dilurner

mooOw>

246.Marito e moglie, entrambi albini (carattere autosomico recessiaojjo
un figlio normale. Qual & il termine che identifica questaazione?

eterogeneitallelica

* eterogeneita dbcus
espressivitdariabile
penetranzéncompleta
fenocopia

mooOw>»

247 Quale ¢ la probabilita che una donna affetta da saditditaria,
sposandosi con un individuo affetto dalla stessa patologia abbglion
maschio?

25%

* 50%
probabilitacomposta
incompatibile con laita
75%

moow>»

248.Quale dei sotto elencati enzimi interviene in meccanismi di riparaziene
danni deDNA?

A catalasi

B ossidasi

C (dlicosilasi
D* esonucleasi

E RNAsi

249 Per eterogeneita geneticargende
A* la presenza di quadri clinici simili o identici dovuti a mutaziorgeti
diversi

la presenza di quadri clinici diversi dovuti a mutazioni dello stgese
la presenza di quadri clinici diversi dovuti a mutazioni di giversi

la presenza di quadri clinici simili o identici dovuti a mutazidentiche
la presenza di disomia uniparentale per una copgigodiosomi

moOw

250.Un cromatidee'

A* meta' decromosoma

B una particellaitoplasmatica

C virus che infetta batteri

D un cromosoma diverso dai cromosaassuali
E unextra-cromosoma

251.In un neonato, figlio di genitori normali, viene posta diagnosiagiismo
acondroplasico. Quale delle seguenti condizioni puod spi@gare
verosimilmente questsituazione?

A il padre legale non & quellbologico

l'acondroplasia e la conseguenza di una mutazione formatasi darante
gametogenesi paternaraterna

la patologia € dovuta a fatt@mbientali
il nanismo acondroplasico & un carattere autosoreiessivo
€ una malattianitocondriale

os)
*

moo

252.0gni oocita che entra nella profase della seconda divisiehatica
contiene

23 cromatidi, 23 centromeri, Z830omosomi
* 46 cromatidi, 23 centromeri, ZBomosomi
46 cromatidi, 23 centromeri, 48omosomi
46 cromatidi, 46 centromeri, 480mosomi
46 cromatidi, 46 centromeri, Z3omosomi

mooOw>

253.Una donna é sicuramente eterozigote per I'emofilia Ametdattia
X-linked quando

e figlia di un maschiaffetto

e sorella di un maschaffetto

ha una traslocazione bilanciata tra due cromosaittisomici
ha due fratellaffetti

ha un figlio affetto, nato quando lei aveva piu diadhi

moow>»

254 Piero e affetto da acondroplasia (malattia autosomica domiaante
penetranza completa). | suoi genitori e suo fratello Paolo nonasfati.
Che rischio hanno i suoi genitori di avere figli maschi aftiti
acondroplasia?

A* nessuno/moltbasso
B 1/2
CcC 1/3
D 1/4
E 1/5

255.Avere tre copie di un cromosoma e due di tutti gli &ftri
A monosomia

B diploidia
C triploidia
D* trisomia
E poliploidia

256.Che cosa studia armacogenetica?

A* e risposte individuali atipiche alla somministrazione di farmaci, dowvute
causegenetiche

il metabolismo dei farmaci nell'organismmano
le risposte dell'organismo &&rmaci

le risposte dell'organismo a dosi tossich&adinaci
le interazioni tra organismofarmaci

moOw

257.Tutte le seguenti deduzioni basate sugli esperimenti di Mendel
corrette tranne unguale?

A gli alleli di un gene segregano con uguale frequenzgameti
B* si formano con maggior frequenza gameti con allethinanti
C un carattere puo essere controllato da una coppidedi

la segregazione di una coppia di alleli non influenza la segregazialieedi
coppie dialleli

E idiversi tipi di gameti partecipano con uguale frequenzdediandazione

258.L'indagine FISH viene principalmente usata per evidenziare daiée
seguentanomalie?
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A mutazionipuntiformi C* 50%

B mutazioniframeshift D 100%

C mutazioni displicing E non pud esserealcolata

D* microdelezionicromosomiche

E triploidia 269.Da una coppia di genitori sani nasce un bambino che presenta clagigni

della sindrome di Down. Quale dei seguenti accertamenti va effefteiato
confermare laliagnosi?

analisi molecolare del DNA delambino
* cariotipo debambino
cariotipo deigenitori
misurazione della translucenza nucaleb@aghbino
test delsudore

259.A quale delle seguenti categorie appartiene la malatfiaydiSachs?
A sfingomielinosi

B mucopolisaccaridosi

C cerebresidosi

D solfatidosi

E* gangliosidosi

mooOw>

270.Quale tra le sottoelencate aberrazioni cromosomiche non & compatibile
fenotiponormale?

monosomia

traslocazione reciprodalanciata
inversionepericentrica
inversioneparacentrica

tutte leprecedenti

260.Per quale delle seguenti condizioni NON e indicata I'analisi del cariatipo
epocgprenatale:

A eta materna superiore a &ni

B precedente gravidanza con fétisomico
C* fibrosi cistica

D traslucenza nucalumentata

E madre con cariotipo mosaico

moow>»

261.Quale delle seguenti funzione svolgono le elicasi nella duplicadieine 271.Quale delle seguenti attivita & svolta dai gipdratori?

DNA? A differenziazione dedesso
A* aprono il DNA determinando la formazione della bollaegilicazione B stimolo della proliferazioneellulare
B rompono i legami fosfodiesterici SDNA C* riparazione deDNA
C rompono i legami idrogeno che mantengono unite leedoieliche D arresto della divisioneellulare
D mantengono distese le due emieliche@¥A E induzionedell'apoptosi
E favoriscono il crossingver

272 Le malattie autosomiche recessive segregano da genitori eterazigoti

262.Quale delle seguenti affermazioni & corretta per cio che rigiarda A 10% deifigli

trasmissione legatal'X? B* 25% deifigli
A e sempreecessiva C 50% deifigli
B* puo essere sia dominante c¢bheessiva D 75% deifigli
C e sempralominante E 100% deffigli
D e sempre codominante nefeanmine
E sidice di malattie che colpiscono solo il sefssaminile 273.Che problemi potrebbe presentare un individuo portataneali

traslocaziondilanciata
263.La corea di Huntington & umtologia A nessurproblema
A* autosomicalominante B* Tlindividuo & sano ma generera gameti sbilanciati ed i prolgetranno
B autosomicaecessiva eventualmente riscontrarsi nefleole
C legata al cromosomé C lindividuo € malato, ma il fenotipo patologico non € mgitave
D mitocondriale D latraslocazione bilanciata &€ incompatibile cowmita
E  cromosomica E lindividuo presentera delle alterazioni patologitbei
264 Penetranza incomplesignifica: 274.Qua|_e dei seguenti enzimi entra nella replicaziond®>teA?
A che negli anziani il carattere nomsanifesta A* pgptln_a
B i segni clinici compaionprogressivamente B e]lca;l
C che la malattia compare nei figli di genitariziani C  kinasi
D le mutazioni sono piu frequenti nei maschi di eta aAGI b eI_asFaS|
E tripsina

E* alcuni eterozigoti non manifestanodandizione

275.Una donna con gruppo sanguigno 0 sposa un uomo con gsapgoigno

265.Quale dei sottoelencati virus si integra con il DNI'ospite? AB; con quale probabilita nascono figl di grupp@

A adenovirus A 75%
B papovavirus B 0%
C* retrovirus C 25%
D herpesvirus D* 50%
E poliomavirus E 100%

266.| cromosomi umarsono 276.1 cromosomi omologhpresentano:

A* 23 coppie A* identica sequenza geni

B 22coppie B identica sequenza di nucleotidi d&NA

C 46 coppie C diversa sequenza deni

D variano da personapersona ) D diversa modalita di associazione dégfioni
E 23 coppie piu i cromosonsiessuali E identica sequenza dileli

267 La retinite pigmentosa, una forma di degenerazione retinica, eisigte sia

forma autosomica, sia in forma legata al cromosoma X. Qualsegenti 277.Per polimorfisma sintende

termini descrive queskituazione? A difetto quantitativo che genera sempre un fengiigtologico
A eterogeneitallelica B difetto quantitativo sempre patologico limitato ad alctamiglie
B pleiotropia C* variante genetica con frequenza allelica supeadEo
C penetranzincompleta D caratteristica influenzatall'ambiente
D espressivit¥ariabile E variazione quantitativa che non segrega secondo le lelytgrtiel
E* eterogeneita dbcus

278.Una mutazione che produca un codone di stop tendeadarre:

268.Qual & la massima frequenza possibile di ricombinazione tra dugelbzi A* una proteindronca
stess@romosoma? B una proteinanstabile

A 1% C un mRNAinsolubile

B 25% D la mancata aggregazione déosomi
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E un fenotipdieve

279.Per quale motivo in alcune aree geografiche si sono diffusi gli alldiper
talassemia?

A acausa della derivgenetica
B perché danno un vantaggio selettivo in cloaidi

C* perché in eterozigosi danno un vantaggio selettivo nei conttelti
malaria diffusa in quellaree

D perché impediscono il diffondersi della malaria npti@olazione

E il plasmodio della malaria induce mutazioni preferenzialmente nepgeni
le globine

280.Qual ¢ il segno che alla nascita potrebbe evocare la sindrofnendgir?

A* linfedema delle mani e dpiedi
B bassastatura

C cardiopatia

D ritardomentale

E

nessuna dellprecedenti

281.Quale di queste tecniche pud essere impiegata per localizzaresugeni
cromosomumani:

microfotografia a contrasto thse

* ibridazione in situ con sonde fluorescgRiSH)
ultramicrofluorometria
marcatura con isotopiesanti
ultramicroscopia acansione

moow >

282.1l gene responsabile dell'emofilia A € localizzatogoimosoma:
A 2

B 9
C 16
D* X
E Y

283.Qual € il diametro delle due emieliche @A

A 100A°
B* 20A°
C 50A°
D 146A°
E 110A°

284.Quale patologia rappresenta la seconda causa di ritardo mentalascbi
dopo la sindrome ddown?

A Distrofia Miotonica

B Corea diHuntington

C* Sindrome dell' Xragile
D Sindrome dEdwards

E Nessuna dellprecedenti

285.Su quali cromosomi si trovano i geni che regolano la produzibne
spermatozonell'uomo?

A 1
B 13
c 21
D* Y
E X

286.Quale di queste malattie si trasmette con modsHiaked?
A Ipercolesterolemigamiliare

B  Nanismoacondroplasico

C* Distrofia muscolare dduchenne

D Corea diHuntington

E Distrofia diStainert

287.Quale definizione meglio si adatta alla seguente affermazioneain
malattia per la quale sia nota una associazione con I'HLApaltieolari
alleli ai loci HLA-A e HLA-B si riscontrano con una frequenzavbie
aumentata negli individui affetti rispetto ai contretini?

A Associazionallelica

B Linkage

C* Linkagedisequilibrium

D Vaeseguito il test del LOBcore
E Elevataconsaguineita

288.L'escrezione urinaria di quale dei seguenti aminoacidi € espresgibne
catabolismo detollageno?

A prolina
B glicina
C desmosina

D* idrossiprolina
E omocistina

289.Di quante catene polipeptidiche e' composta la molat=ila
immunoglobulineG?

A* quattro
B otto

C due

D dieci

E sei

290.Quale tra queste patologie & autosondiceninante?

A* Corea diHuntington

B  Sindrome dell'Xragile

C Talassemia

D Distrofia muscolare dduchenne
E Emofilia

291 Eterozigotee:

A lo zigote maschile + lo zigofemminile
B il gamete con il cromosom#

C un organismo diploide con alleli identici per un dato genemenosomi
omologhi

D una cellula con presenza di un solo cromos¥ma

E* un organismo diploide con alleli differenti per un dato genenm@hosomi
omologhi

292 .Le traslocazioni reciprocteono

* riarrangiamenti cromosomibilanciati
riarrangiamenti cromosomisbilanciati
mutazioni puntiformi deDNA
anomalie cromosomiche dumero
caratteristiche del DNAnitocondriale

mooOw>

293.Piero e affetto da acondroplasia (malattia autosomica domiaante
penetranza completa). | suoi genitori e suo fratello Paolo nonadfatth.
Che rischio ha Piero di avere figli maschi affettedandroplasia?

A nessuno/moltbasso
B* 1/2
Cc 1/3
D 1/4
E 1/5

294.L a mutazione nonsenso consistdla:
A perdita di basi che cambia il senso di un gruppmunoacidi
B

* sostituzione di un codone codificante per un aminoacido con un cdidone
stop

sostituzione di un codone codificante per un dato aminoacidarcon
codone codificante un aminoacidiverso

perdita del codone di stomaturale
perdita del codone di inizio della sintesi proteieaurale

mo O

295.A quali figli viene trasmesso un gene anomalo presente sul cromdSdma
A atutte le figliefemmine

B al 50% delle figlifemmine

C* atuttiifigli maschi

D a nessufiglio

E al 50% dei figlimaschi

296.Un maschio affetto da una malattia X-linkedra:
A tutti i figli maschimalati

B tutte le figlie femminemalate

C* tutte le figlie femmine sane, npertatrici

D tuttii figli maschi sani, maortatori

E la probabilita del 50% dei masahalati

297 Le patologie autosomiche recessive sdoeute
alla mutazione genica di uno dei calkeli

* alla mutazione genica di ambedueaileli
alla presenza di un cromosos@/rannumerario
ad un'alterazione cromosomicanosaico
a errori di riparazione d&NA

mooOow>

298.La sindrome di Edwards é doviga

A a) delezione del braccio lungo del cromosdr@a
B b) delezione del braccio corto del cromosaina
C c¢) delezione del braccio corto del cromosdna
D* d) trisomia del cromosomEs
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E e)trisomia del cromosomé&

299.Indicate quale delle seguenti situazioni non e' di natumaosomica
A S.Down

B S.Turner

C* Fenilchetonuria

D S.Klinefelter

E CriduChat

300.Indicare quale dei seguenti processi biologici aumentariabilita
genetica:

A gemmazione

B mitosi

C scissionenultipla

D* meiosi

E frammentazione

301.Piero e affetto da emofilia A (malattia legata alla X recessivauoil

genitori e suo fratello Paolo non sono affetti. Che rischio ha Piercede

figlie affette da emofilia A

A* nessuno/moltbasso

B 1/2

Cc 13

D 1/4

E 1/12

302.]E:h|%frazione di geni ha un genitore in comune con uno qualsiagialei
igli7

A O

B 10%

C 25%

D* 50%

E 75%

303.L'anemia falciforme e' una malattia autosomica recessivagenieri
eterozigoti hanno due figli affetti.Qual'e’ la probabilita’ chEdlssimo
figlio sia fenotipicamentaormale?

A 10%
B 25%
C 50%
D* 75%
E 100%

304.Gemelli che provengono da uodstinte:

A uguali

B* dizigoti

C omozigoti
D monozigoti
E diversi

305.Quale dei seguenti codoni & un codon8TOP?

A* UAA
B TGG
C AAG
D UUA
E UGG

306.Quale delle sottoelencate malattie si trasmette con modatit@omica
dominante?

A fibrosicistica

B distrofia muscolare dbuchenne
C* nanismoacondroplasico

D albinismo

E emofilia

307.Come si puo spiegare geneticamente il sesso maschile in un s@ggetto

cariotipo46,XX?

* per traslocazione del gene SRY sul cromos&ma
per traslocazione del gene DAZ sul cromosofna
per traslocazione del locus AZF sul cromosofma
per traslocazione del cromosoma X stautosoma
per traslocazionedel cromosoma Y suautosoma

moow>

308.quale delle seguenti affermazioni relative alla eredita autosgeteasiva

éerrata?
A il carattere & presente in ambedsessi
B il carattere presenta differente espressivita regtgiti
C* i maschi sono di solito colpiti in modo piiave
D igenitori possono non presentaredrattere

E

5. i figli di consanguinei hanno un maggior rischio di esaéeti

309.Un cariotipo umano contenente 69 cromosomi vigfeito:

A
B
C
D*
E

ipodiploide
aneuploide
iperdiploide
triploide
tetraploide

310.La carenza di vitamina C é cautia

mooOw>

Pellagra
Scorbuto
Rachitismo
Anemia
nanismo

311.Quale dei sottoelencati cromosomi possiede geosomiali?

mooOw>

cromosomd.3
cromosomél8
cromosoma’
cromosom&0
cromosoma&X

312.La replicazione deDNA

mooOw>

€semiconservativa

econservativa

avviene su ambedue i filamenti in moctntinuo
avviene grazie allBNAasi

avviene suribosomi

313.Quanti cromosomi ha ordinariamente una paziente con sindrofuerair?

mooOw>

45
46
47
48
69

314.In quali dei seguenti cariotipi e' possibile predire in quale genitare e

A
B
Cc
D*
E

livello di quale fase della meiosi e' avvenuta la disigiunzione?
47, XXX

47, XXY

48, XXXY

47, XYY

47, XX 0 XY +21

315.Quale delle seguenti condizioni € ordinariamente associa@medorrea?

A
B
C
D
E*

sindrome dDown
emofiliaB

malattia diHuntington
sindrome dKlinefelter
sindrome diTurner

316.Tutte le seguenti affermazioni relative ad un individuo omozigoteper

A
B
C
D*
E

determinato allele sono corrette, tranne wuple?

ciascuna delle sue cellule possiede due copieeli‘allele
ciascuno dei suoi gameti contiene una copiguéil'allele
costituisce una linea pura per quanto riguayaell'allele

i suoi genitori sono necessariamente omozigotgpetl'allele
puo trasmettere l'allele ai su@li

317.Quale dei seguenti casi potrebbe essere adat@speplificare

correttamente la situazioneaidominanza?
emoglobina S (anemialciforme)
fenilchetonuria

gruppo sanguigndIN
pigmentazioneutanea

statura

318.Quale delle seguenti affermazioni € corretta riguardanti i gennelp@ano

mooOw>

sul cromosom?

si trasmettono sempre dal padre §ilitia

si trasmettono sempre dal padrdiglio

si trasmettono dal padre al figlio solo nel 50% i
si trasmettono sempre dalla madréigllo

si trasmettono sempre dalla madre fifjia

319.Quale/i dei quattro nonni non trasmette un cromosoma sessuatepotan

maschio?
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nonnopaterno
nonnomaterno
nonnamaterna

* nonnapaterna
nonno materno paterno

mgoow>

320.Due genitori non consanguinei sono sordi dalla nascita. Entfeanbb
fratelli e sorelle sordi e genitori sani. Se nascesse un figlio squet®
sarebbe a vostro parere la probabilita che in una succesaitidanza
nasca un figlicano?

A* nessuna
B 10%
C 25%
D 50%
E 75%

321.In quale delle seguenti affezioni richiedereste ['analmnosomica?
A Distrofiamuscolare

B Talassemia

C* Infertilita

D Nanismoacondroplasico

E  Neurofibromatosi

322.Se, analizzando un albero genealogico, si osserva chealatia
ereditaria, che si manifesta con pari frequenza nei due sessi, tedlita”
generazioni, si pud concludere che, con maggior probabilita, la matattia
autosomicalominante

* autosomicaecessiva
legata all'’X,dominante
legata all'X recessiva
mitocondriale

moow>»

323.In una famiglia che ha un figlio affetto da una forma di ritargmtale
autosomica recessiva. Quale e' la probabilita’ che il prossimodiglio
affetto?

10%
20%
50%
* 25%
90%

mgoow>

324 .La dentinogenesis imperfecta e' dominante sulla condizione notdmale.
uomo normale il cui padre era affetto da tale malattia sposdamnmea
normale; escludendo la mutazione, con che probabilita’ avfiglion
affetto?

* 0
5%
20%
30%
50%

moow>

325.Che cosa €' laigote?

A il materiale cellulare fuori delucleo

B una cellula con un numero inferiorealomosomi
C l'agglutinazione dei globutossi

D* un uovofecondato

E e'un agentenitogenico

326.Le particelle citoplasmatiche dove avviene la sintesi proseina:

A mitocondri
B* ribosomi
C plasmidi

D centrioli

E lisosomi

327.Si definiscono malattimmendeliane

quelle causate da alterazioni nel numero o nella struttu@atapsomi
* quelle dovute a mutazione di un singgkne

quelle dovute ad espansiondrifletta

le malattiemultifattoriali

le malattie da imprintingenomico

moow>»

328.Tutte le seguenti affermazioni circa l'inattivazione del cromosorseng
corrette tranne:

avviene durantéoogenesi

e casuale, in quanto interessa I'uno o l'altro dei croma$omi
€ incompleta, in quanto non interessa l'intero cromosdma
avviene nelle cellule somatiche desnmina

da origine al corpo dBarr

I'I'IUOUJE

329.Quale delle seguenti & una condiziomaltifattoriale?
sindrome dDown
* diabete tipd
acondroplasia
morbo diWilson
fenilchetonuria

mooOw>

330.Nelle cellule somatiche femminili umane, uno dei due cromo3omi
e completamentmattivo
* @ inattivo ad eccezione di alcune regionideimosoma
¢ inattivo solo durante l'interfase del cickllulare
€ inattivo solo durante le fasi G1 e G2 del cu#dlulare
¢ inattivo solo quello di originpaterna

mooOow>

331.Da quale dei sotto elencati genitori nasce in genere un figlidistwofia
muscolare dDuchenne?

A* madreportatrice

B padreportatore

C madreaffetta

D madre e padrportatori
E padreaffetto

332.Un individuo malato di una malattia autosomica recessiva avra erdditato
geni che lgprovocano

da entrambi genitori

solo dalpadre

solo dallamadre

dal padre o dalla madre nel 50% dasi
dal padre o dalla madre nel 25% dasi

ITIUOUJ);

333.Un feto 69, XXXe":
A aneuploide

B ipodiploide
C iperdiploide
D diploide

E* triploide

334.Quale delle seguenti non & una metodica di bandeggimosomico?

A BandeggidG
B BandeggidR
C BandeggicGiemsa
D BandeggicC
E* Bandeggid-

335.Un plasmidee:

A un organello della celluleegetale

B un organellacitoplasmatico

C* un elemento genetico a replicazicngonoma
D un elemento genetiqaucleare

E un protozogatogeno

336.In cosa consiste la differenza tra cromosomi metacerdtibimetacentrici

ed acrocentrici?. Quali strutture e sequenze nucleotidiche sono psesenti

cromosomacrocentrici?

La differenza riguarda la posizione del centromero. Le piccole breadia

dei cromosomi acrocentrici contengono i satelliti (NOR) gelni

dellRNA.

B La differenza riguarda il tipo di telomeri. Le piccole braccia cdete
cromosomi acrocentrici contengono sequenzegtlazione.

C Ladifferenza riguarda il tipo di centromero. Le piccole braccia cigite
cromosomi acrocentrici contengono geni enhancsilgecers.

D Ladifferenza riguarda la diversa composizione di sequendeotidiche.
Le piccole braccia corte dei cromosomi acrocentrici contengoportant
geni per la regolazione deltaeiosi.

E La posizione del centromero. Le piccole braccia corte conterigono
sequenze di inizio deplicazione

A*

337.In una famiglia il padre appartiene al gruppo AB e la madre al graippo
Hanno tre figli appartenenti ai gruppi: AB, A, B. Quale/i dei fegiono
adottato/i?

* quello di gruppdAB
quello di grupp®
quello di gruppd
quello di gruppo A e quello di grupf®
nessuno dere

mooOw>

338.Per traslocazione cromosomica bilanciatatgnde:
A trisomia parziale e monosomia parziale di due segramtiosomici

B* scambio di due segmenti tra due cromosomi non omologhi, che préserva
normale correddiploide
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D

E

fusione di due cromosomi imo

Modificazione all'interno di un cromosoma della successiondideisi
segmenti che lcompongono

Corredo cromosomicaploide

339.La possibilita che un feto sia monosomico o trisomico petaterminato

A*

oO0Ow

m

cromosoma puo essetevuta

ad una non disgiunzione meiotica durante la gametogenesi deino
genitori

ad una delezione o duplicazione di quel cromosoma in urgedéori
ad un crossing-over ineguale nej@metogenesi

dalla fecondazione da parte di uno spermatozoo aploideatiaita
diploide

ad una mutaziongenica

340.Quale delle seguenti definizioni meglio descrive il terndine

moow>»

"espressivita"?

la probabilita di trasmissione della mutazialmeninante

il grado di intensita dei segni clinici presenti per una mutazionginante
I'effetto sul'RNA messaggero della mutaziawminante

nessuna dellprecedenti

tutte leprecedenti

341 La differenza minima fra gli alleli di un gene é costituiga

A
B
C
D*
E

uncodon
unintrone
unesone

una coppia dbasi
un codon norsenso

342 .Quale tipo di patologia genetica € caratterizzata dalla predehza

A
B
C*
D
E

fenomeno dellanticipazione?

le malattie autosomichecessive

le malattiemitocondriali

le malattie da espansione di triplatigcleotidiche
le malattie da alterazioni numeriche datiotipo
le malattie da alteratinprinting

343.Che rischio ha una coppia, con la moglie affetteetiaoblastoma

moow>»

bilaterale (malattia a trasmissione autosomica dominante e a penelganza
90%), di avere un figlio affetto dalla stessalattia?

100%
65%
50%
45%
25%

344 . a Traslocazione Robertsoniana & un riarrangiamento cromosomié® con

A*
B

C
D

E

seguenttaratteristiche:
fusione centrica testa-testa di due cromosaenbcentrici

riguarda un‘inserzione di un frammento cromosomico conteilente
centromero

€ un riarrangiamento tipico della specie DaubentBoilaertsoniana

almeno tre cromosomi (di cui uno submetacentrico) sono impegikti
traslocazione

fusione centrica testa-testa di due cromossubimetacentrici

345.Un individuo € portatore della traslocazione bilanciata 14/21. @eali

seguenti gameti (sono specificati solo i cromosomi rilevanti) alagéne
ad un figlio affetto da sindrome Biown?

14,21
14/21
14/21,21
14

21

346 .Effetto del mosaicismo sullicorrenza

A
B
C
D*
E

maggiore della mutazioremstituzionale
uguale a quello della mutazionestituzionale
nessuno

difficilmente prevedibile

dipende dal resto dgenoma

347.Un protooncogene:

A
B*

C
D

Un gene che codifica per una oncoproteina che modula ilaadidare

Un gene che codifica per una proteina coinvolta nei meccadismi
proliferazionecellulare

Un gene che inibisce la cresaitllulare
Un gene che ha una azione di riparo@iIA

E Un gene con effetti diretti sulla fase G1 del ciclo cellulacereseguente
blocco dell'attivita dsintesi

348.Quali sono gli ormoni che usualmente si dosand rigst?
* hCG, AFPUE3

bch, hCGJnibina

AFP, PA,PPA

hCG, inibinatiroxina

tiroxina, AFP,PPA

mooOw>

349.Quale delle seguenti caratteristiche consente di sospettanasimissione
di un carattere come legata ala

A* assenza di trasmission@schio-maschio

B assenza di trasmissiofeanmina-femmina

C saltogenerazionale

D trasmissionenaschio-maschio

E trasmissionenaschio-femmina

350.Qual & l'unita di misura della distanza genetica tra geni localsdédi
stessa@romosoma?

A kilo-base

B chiasma

C* centimorgan

D centimetro

E angstrom
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