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SIMULAZIONE

 La fibrosi cistica colpisce circa 1 neonato su……..
a) 100
b) 200
c) 1000
d) 1500
e) 2500
f) 10.000

Il test di Guthrie è un test….
a) Prenatale
b) Neonatale
c) Dell’adulto
d) Molecolare su DNA
e) Cromosomico

La frequenza delle anomalie cromosomiche tra i nati vivi è pari a circa…
a. 1/150
b. 0.01
c. 1/1000
d. 2/3
e. 1/25
f. 1/2500


Il cariotipo 47,XXY si riscontra tra i nati maschi con una frequenza pari a circa 1 su…
1. 10
2. 100
3. 500
4. 1000
5. 5000
6. 10.000


 La sindrome di Angelman è una patologia….
a) Da imprinting
b) Da traslocazione
c) Mendeliana
d) Scheletrica
e) Muscolare
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Completare il seguente acronimo: F.I.S.H. 
F_____________________________ I______  S__________ H____________________________

Abbiamo parlato a lezione di “trisomic rescue” a proposito di…..
a) Inattivazione dell’X
b) Disomia uniparentale
c) Genetica di popolazione
d) Bioetica
e) Diagnosi prenatale

 La distrofia muscolare di Duchenne/ Becker è una malattia
a. cromosomica
b. mendeliana dominante autosomica
c. mitocondriale
d. mendeliana autosomica recessiva
e. mendeliana recessiva legata all’X

Eredità autosomica dominante: dato il genotipo patologico Aa, il fenotipo può non    comparire in tutti gli individui Aa. Questo fenomeno si può spiegare con il seguente meccanismo:
a. penetranza incompleta
b. imprinting genomico
c. espressività variabile
d. nuova mutazione
e. disomia uniparentale

Una traslocazione bilanciata
a. avviene tra 2 cromosomi non omologhi che si scambiano dei tratti
b. avviene tra 2 omologhi durante il crossing over
c. avviene solo nelle femmine, perché hanno 2 cromosomi X
d. causa quasi sempre morte embrionale
e. coinvolge sempre il cromosoma 21 perchè acrocentrico

La sindrome di Williams è dovuta a
f. trisomia
g. triploidia
h. inversione cromosomica
i. microdelezione cromosomica
j. disomia uni parentale

La sindrome di Klinefelter ha una incidenza alla nascita di circa
k. 1/10
l. 1/100
m. 1/1.000
n. 1/10.000
o. 1/100.000

Un  emofilico
a) avrà tutte le figlie femmine affette da emofilia
b) avrà tutti i figli maschi affetti da emofilia
c) avrà prole non affetta
d) avrà la metà dei figli maschi affetti
e) risulterà infertile




 Quale tra le seguenti condizioni si trasmette come carattere recessivo legato all’X?
a) Sindrome di Williams
b) Fibrosi cistica
                                         c) Rene policistico   
d) Emofilia
e) Acondroplasia

La sindrome di Edwards è dovuta a:
1) monosomia 13
2) trisomia 5
3) delezione 5p
4) trisomia 18
5) trisomia  21
6) microdelezione del cromosoma 15

Il cariotipo 45,X indica il seguente fenotipo
a. sindrome di Down
b. fibrosi cistica
c. sindrome di Klinefelter
d. sindrome di Turner
e. sindrome del cri-du-chat

25. L’acronimo aCGH indica
a. una malattia genetica mendeliana
b. una malattia cromosomica
c. una malattia mitocondriale
d. una tecnica di indagine citogenetica molecolare
e. nessuna delle precedenti

Quale tra le seguenti patologie è autosomica recessiva?
a) Distrofia muscolare di Duchenne
b) Albinismo
                                         c) Sindrome di Klinefelter   
d) Sindrome di Prader-Willi
e) Acondroplasia

Gianniè' affetto dalla stessa malattia genetica di Laura e Andrea, figli di sua sorella Anna. Anna ha altri 2 figli (un maschio e una femmina) sani. Gianni ha 4 figli sani. Gianni ha inoltre un'altra sorella, Pina, e un fratello, Giorgio, sani. Pina e Giorgio hanno ciascuno 4 figli (2 maschi e 2 femmine), tutti sani. Disegnare il pedigree. La malattia è verosimilmente trasmessa con modalita':
1) autosomica recessiva
2) autosomica dominante
3) recessiva legata alla X
5) mitocondriale
6) dominante legata alla X

