1) Quale delle seguenti non è una indicazione per l’analisi del cariotipo?
a) Ritardo psicomotorio non diagnosticato con o senza dimorfismi

b) consanguineità tra i coniugi

c) Poliabortività

d) età materna avanzata
2) La retinite pigmentosa, una forma di degenerazione retinica, esiste sia in forma autosomica, sia in forma legata al cromosoma X. Quale tra i seguenti termini descrive questa situazione?
a) eliotropia

b) eterogeneità allelica

c) eterogeneità di locus

d) espressività variabile.
3) Il DNA di due individui è identico se:
a) sono gemelli mono-ovulari

b) sono figli di genitori fratelli
c) sono gemelli etero-ovulari

d) sono fratelli maschi
4) Quale delle seguenti caratteristiche consente di sospettare un trasmissione di un carattere legata al cromosoma X?
a) assenza di trasmissione femmina-femmina

b) salto generazionale

c) trasmissione maschio-maschio

d) assenza trasmissione maschio maschio
5) Tutte le seguenti affermazioni circa l’inattivazione del cromosoma X sono corrette tranne una. Quale?
a) è casuale, in quanto interessa l’uno o l’altro dei cromosomi X

b) avviene durante l’oogenesi

c) dà origine al corpo di Barr

d) avviene nelle cellule somatiche della femmina
6) Mediante quale dei seguenti metodi si può distinguere tra cause ambientali e genetiche in patologie umane complesse?
a) valutando la concordanza di malattia tra figli di genitori consanguinei

b) confrontando la distanza genetica con la variabilità del fenotipo

c) confrontando la concordanza dei sintomi alla nascita ed in diverse fasce di età
d) valutando la concordanza dei sintomi tra gemelli monozigotici e di zigotici

7) La sindrome del Cri du Chat insorge in seguito a:
a) traslocazione

b) inserzione

c) duplicazione

d) delezione
8) Due loci si distribuiscono in modo indipendente se:
a) sono molto vicini sullo stesso cromosoma

b) si trovano su cromosomi omologhi
c)sono molto distanti sullo stesso cromosoma o sono su cromosomi diversi

d) sono entrambi sui telomeri del cromosoma X

9) Quale delle seguenti Sindromi ha la stessa anomalia genetica della sindrome di Prader Willi, ma è di origine materna?
a) Sindrome di Noonan

b) sindrome feto alcolica

c) sindrome di Angelman

d) sindrome di Pierre Robin
10) I microsatelliti presenti nel genoma umano possono essere utilizzati per l’identificazione individuale utilizzando:
a) la sequenza di basi dell’elemento ripetuto

b) la localizzazione nel menoma del microsatellite

c) il numero di ripetizioni di un dato microsatellite

d) la composizione in basi dell’elemento ripetuto
11) Quale dei seguenti tipi di gameti sarà prodotto da una donna con trisomia del cromosoma X?
a) tutti gameti trisomici

b) 25% gameti monosomici

c) 50% gameti normali

d) tutti gameti monosomici
12)  Da quale dei seguenti genitori nascerà un figlio con distrofia muscolare di Duchenne?

a) padre portatore

b) madre portatrice

c) madre e padre portatori

d) madre affetta 
13) A quale dei seguenti stadi della divisione cellulare avviene la divisione dei centromeri?
a) metafase mitotica, II metafase meiotica

b) profase mitotica, I metafase meiotica

c) telofase mitotica, I metafase meiotica

d) profase mitotica, II metafase meiotica
14) Come si può spiegare geneticamente il sesso maschile in un soggetto con cariotipo 46,XX
a) per traslocazione del gene DAZ sul cromosoma X

b) per traslocazione del cromosoma Y su un autonoma

c) per traslocazione del gene SRY sul cromosoma X

d) per traslocazione del gene AZF sul cromosoma X
15) Che cosa sono gli SNPs?
a) particelle ribonucleoproteiche nucleari

b) mutazioni frameshift

c) polimorfismi dell’RNA

d) polimorfismi del DNA
16) In quale delle seguenti situazioni si verifica la duplicazione del DNA?
a) prima di ciascuna mitosi o meiosi

b) una sola volta nel corso della mitosi e due nel corso della meiosi

c) nell’ultima fase della mitosi, prima che la cellula si sdoppi

d) fra la profase e la metafase, quando si formano le tetrodi ed i chiasmi
17) Il daltonismo per i colori rosso-verde è un tratto X-linked recessivo. Una donna daltonica, con cariotipo normale, sposa un uomo con corretta visione dei colori e cariotipo normale. Essi hanno un figlio con visione normale dei colori ma con sindrome di Klinefelter (47,XXY). In quale divisione meiotica accade il fenomeno non-disgiunzionale che genera un figlio con cariotipo 47 XXY?

a) meiosi I

b) meiosi II

c) sia nella meiosi I che nella mesiosi II

d) non dipende da una non disgiunzione

18) Il gene p53 svolge funzione di:
a) oncosopressore

b) oncogene

c) riparazione dei danni al DNA

d) determinazione del sesso gonadico
19) Che cos’è un gene?

a) una sequenza di DNA

b) una sequenza di aminoacidi

c) una sequenza di DNA e RNA

d) una sequenza di proteine
20) Si considerino due coniugi, uno dei quali affetto da neurofibromatosi di tipo I (malattia causata da un allele autosomico dominante). Sapendo che la condizione di omozigote dominante è praticamente incompatibile con la vita, che probabilità ha questa coppia di avere un figlio affetto?
a) 100%

b) 50%

c) 25%

d) 0%
21) Quale modalità di trasmissione viene descritta nel seguente albero genealogico?











a) Y-linked con penetranza ridotta

b) autosomica dominante con espressività variabile legata all’X

c) X-linked recessiva

d) Y-linked con eterogeneità allelica

22) La malattia di Fabry è una patologia X-linked recessiva causata da una mutazione di un allele del gene che codifica per l’(-galattosidasi, un enzima coinvolto nel  metabolismo degli zuccheri. Una donna normale ed un uomo con la malattia di Fabry hanno una figlia con malattia di Fabry e cariotipo 47XXX. In quale divisione meiotica e in quale dei genitori è avvenuta la non disgiunzione che ha portato ad un cariotipo 47XXX nella figlia?

a) meiosi II o del padre o della madre

b) meiosi I della madre

c) meiosi II della madre

d) meiosi I del padre

23) Quale tipo di patologia genetica è caratterizzata dal fenomeno dell’anticipazione?
a) malattie da espansione di triplette nucleotidiche

b) malattie mitocondriali

c) malattie da alterato imprinting genetico

d) malattie da alterazioni numeriche del cariotipo
24) In quale periodo della gravidanza si effettua l’amniocentesi?
a) 10-12 settimane di gestazione
b) 13-15 settimane di gestazione

c) 16-18 settimane di gestazione

d) 21-23 settimane di gestazione

25) Dare  la spiegazione più probabile del controllo genetico  del carattere che compare nel seguente albero genealogico
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a) autosomico recessivo
b) Y linked

c) X linked recessivo

d) autosomico dominante

26) Tra quali cromosomi avviene una Traslocazione Robertsoniana?
a) acrocentrici

b) metacentrici

c) submetacentrici

d) cromosomi 1 e 21
27) Dovendo scegliere un donatore di trapianto di rene per un ammalato, quale delle seguenti parentele sarebbe l’ultima in ordine di priorità?
a) fratello

b) padre

c) cugino primo

d) gemello monozigote
28) Quale delle sottoelencate condizioni possono verificarsi in seguito ad una mutazione puntiforme?
a) conversione di una tripletta di STOP in una di SENSO

b) conversione di una tripletta di SENSO in una di STOP

c) transizione

d) tutte le risposte riportate

29) Tutte le ragioni per cui una mutazione del DNA può non avere alcun effetto fenotipico sotto riportate sono corrette, tranne una, quale?
a) il codice genetico è ridondante

b) una mutazione può causare la sostituzione di un aminoacido di un dominio della proteina non essenziale per la sua funzione

c) il codice genetico è “senza virgole”

d) una mutazione può causare la sostituzione di un aminoacido con un altro funzionalmente simile
30) A quali figli viene trasmesso un gene anomalo presente sul cromosoma Y?
a) a tutti i figli maschi

b) a tutte le figlie femmine

c) al 50% delle figlie femmine

d) al 50% dei figli maschi
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