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c)

d)

Oznaczenie odpowiedzi nastgpuje przez zamazanie olowkiem 2B lub 3B calej powierzchni
prostokata wybranej przez Ciebie odpowiedzi. Pamigtaj, ze od poprawnos$ci zamazania pola w duzej
mierze zalezy poprawno$¢ odczytu podanej przez Ciebie odpowiedzi. Przyklady poprawnego
zamazywania pola mozesz zobaczy¢ powyzej.

Proponujemy, aby w czasie rozwigzywania testu najpierw zaznacza¢ odpowiedz delikatng kropka.
Gdy przekonasz si¢, ze dobrze wybralas/e$, zakreslisz silnie cale pole. Jezeli chcesz zmienié
odpowiedz, wymaz gumka owe wczesniejsze zaznaczenie i wprowadz nowsa, zgodng ze swoja wiedza,
wlasciwa odpowiedz. Gdy upewnisz si¢, ze karte z odpowiedziami wypetnitas/e§ poprawnie, zamaz
starannie prostokaty.

Niedopuszczalne jest zniszczenie karty, jej uszkodzenie (zalamanie, zagiecie) zarysowanie brzegu

e)

f)

9)

h)

karty, gdyz moze to by¢ przyczyng zlego jej odczytu.

Wybieraj zawsze tylko jedna odpowiedz. Zakreslenie wigcej niz jednej odpowiedzi powoduje jej
niezaliczenie.

Na caly egzamin masz 2 godziny 20 minut. Jezeli nie bgdziesz traci¢ czasu na prézno, na pewno
zdazysz odpowiedziec.

Jezeli ukonczysz rozwigzywanie zadan wczesniej, mozesz odda¢ karty odpowiedzi
Przewodniczacemu Komisji 1 opusci¢ salg. Wraz z kartami odpowiedzi zwracasz rowniez broszurke
z zadaniami, ktora jest drukiem $cistego zarachowania.

Porozumiewanie si¢ z sgsiadami oraz korzystanie z jakichkolwiek materialéw pomocniczych pociagga
za sobg dyskwalifikacj¢ 1 ocene niedostateczng z egzaminu.

Twoj zestaw zadan testowych zostat oznaczony jako WERSJA |. W zwiazku z tym przypominamy Ci, ze
Twoj numer karty winien by¢ nieparzysty. Dla potwierdzenia tego, ze rozwigzujesz wersj¢ I w wierszu 7
gornej czesci karty zakreslono pole z cyfrg 1. Prawidlowe zaznaczenie wida¢ na rysunku nizej
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Nr 1. W rodzinie nosicieli t(4;8)(p16;p23) urodzito sie dziecko z zespotem Wolfa-
Hirschhorna. Jakie rodzaje segregacji i rozdziatu chromosomow mejotycznych
doprowadzity do takiego efektu?

. segregacja 2:2 - rozdziat przylegty typu 1.

. segregacja 2:2 - rozdziat przylegty typu 2.

. segregacja 2:2 - rozdziat naprzemienny.

. segregacja 3:1 - trisomia wymienna.
segregacja 3:1 - monosmia trzeciorzedowa.

moow>

Nr 2. Zespot krzyku-kociego jest wynikiem:

A. trisomii 21. D. izochromosomu X.
B. translokacji chromosomowej t(4;9). E. monosomii 5p.
C. inwersji pericentrycznej chromosomu 9.

Nr 3. Za wiele objawéw zespotu Williamsa odpowiedzialna jest utrata genu:

A. WT1 - odpowiedzialnego za prawidtowe réznicowanie gonady meskiej.

B. SHOX - odpowiedzialnego za prawidtowe réznicowanie tkanki kostnej.

C. LIS1 - odpowiedzialnego za prawidtowe réznicowanie kory mézgowej.

D. ELN — kodujgcego elastyne odpowiedzialng za prawidtowg sprezystos¢ naczyn
i skory.

E. UBE3A - odpowiedzialnego za nieprawidtowg migracje neuronow.

Nr 4. Ktéra z wymienionych chromosomowych aberracji liczbowych jest
najrzadziej spotykana w materiale pochodzgcym z poronienia?

A. trisomia chromosomu X. D. trisomia chromosomu 16.
B. triploidia. E. tetraploidia.
C. monosomia chromosomu pifciowego.

Nr 5. Przykladami heterogennosci locus genowego sa:

A. mutacje w genach TSC1 i TSC2 w stwardnieniu guzowatym.

B. mutacja w pozycji A508 oraz inna mutacja w genie CFTR kodujgcym kanat
chlorkowy.

C. rézna liczba powtérzen tripletu CAG w genie kodujgcym huntingtyne.

D. urodzenie dziecka z mukowiscydozg przez kobiete, ktora nie jest nosicielkg
mutacji w genie CFTR w wyniku uniparentalnej ojcowskiej disomii.

E. zadna odpowiedz nie jest prawidtowa.

Nr 6. Aberracje chromosomowe sg przyczyng okoto:

A. 5% poronien. D. 50% poronien.
B. 10% poronien. E. 80% poronien.
C. 30% poronien.
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Nr 7. Zesp6t Angelmana moze by¢ wynikiem:
1) ojcowskie] disomii jednorodzicielskiej chromosomu 15;
2) interstycjalnej delecji 15g11-13mat;
3) matczynej disomii jednorodzicielskiej chromosomu 15;
4) interstycjalnej delecji 15q11-13pat;
5) mutacji w genie UBES3A;
6) mutacji w genie MECP2.

Prawidtowa odpowiedz to:

A.1.2,5. B.1,2,5,6. C. 3,4,5. D. 3,4,5,6. E.1,2,6.

Nr 8. lle ciatek Barra bedzie widocznych w komoérkach somatycznych kobiety o
kariotypie 49, XXXXX?

A.5. B.4. C.3 D. 2. E. wszystkie powyzsze odpowiedzi sg btedne.

Nr 9. Sekwencja o nazwie DXYS8Y (wg nomenklatury Komitetu ds. Nomenkla-
tury HUGO — Human Genome Organization), to sekwencja:

znajdujgca sie ha chromosomie 8, ulegajgca ekspresji.

znajdujgca sie na chromosomie 8, nie ulegajgca ekspresii.

znajdujgca sie na chromosomie Y, majgca swoj homolog na chromosomie X.
znajdujgca sie na chromosomie 8 oraz na chromosomie X.

bedgca pseudogenem.

moowz>

Nr 10. Ktéra z ponizszych choréb nie wigze sie z niestabilnoscig
chromosomowg?

A. Ataxia teleangiectasia. D. zespot Blooma.
B. anemia Fanconiego. E. zespot Nijmegen.
C. rybia tuska blaszkowata (Ichthyosis congenita, lamellar, 1).

Nr 11. Ktéra z ponizszych zmian w taricuchu DNA oznacza tranzycje?

A. zamiana T na G. D. ubytek jednej zasady.
B. zamiana T na C. E. zamiana zasady purynowej na pirymidynowa.
C. wstawienie jednej zasady.

Nr 12. U 4-dniowego noworodka w stanie $pigczki w wykonanych badaniach
biochemicznych stwierdzono znaczne podwyzszenie stezenia amoniaku w
surowicy. Ktora z ponizszych chordb powinna zosta¢ w pierwszej kolejnosci
wzieta pod uwage?

A. niedobdr aktywnosci transkarbamylazy ornitynowe.
B. kwasica metylomalonowa.

C. cytrulinemia.

D. wszystkie wymienione.

E. zadne z wymienionych.
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Nr 13. Analiza mikromacierzy (microarrays) stuzy do:

A. znajdowania nowych gendw i grup gendw zaleznych od siebie.

B. oceny ekspresji genow w celu diagnozy, okreslenia zaawansowania oraz
leczenia choroby a takze klasyfikacji probek na podstawie profili ekspresji
biatek.

C. badania sekwencji gendéw — genotypowania.

D. prawdziwe sg odpowiedzi A, Bi C.

E. zadna z powyzszych odpowiedzi nie jest poprawna.

Nr 14. Najczestszym zaburzeniem przemiany cyklu mocznikowego jest niedobor
karbamoilotransferazy ornitynowej (OTC — ornithine transcarbamylase), ktore;
aktywnosc¢ (przeniesienie grupy amidowej — karbamoilowej na ornityne, prowadzi
do powstania cytruliny) zachodzi w macierzy mitochondrialnej. Defekt ten dziedzi-
czy sie:

. W sposob autosomalny dominujacy.

. W SposOb autosomalny recesywny.

. W SposOb sprzezony z chromosomem X i kobiety mogg by¢ objawowymi
nosicielkami.

. poprzez mitochondrialne DNA.

W sposob wieloczynnikowy — zainicjowany tzw. czynnikami “ekogenetycznymi”.

mo QW

Nr 15. Mutacje dynamiczne sg zlokalizowane w nastepujgcych regionach genéw:

A. w eksonach. D. na 5’UTR genu.
B. w intronach. E. wszystkie odpowiedzi sg prawidtowe.
C. na 3'UTR genu.

Nr 16. Ktére sposréd ponizszych stwierdzen charakteryzujg zjawisko antycypacii?
1) cechuje sie wczesniejszym wiekiem zachorowania w kolejnych pokoleniach;
2) przebieg choroby bywa ostrzejszy w kolejnych pokoleniach;
3) wystepuje w przypadku spastycznych paraplegii (SPG);
4) wystepuje w przypadku choroby Huntingtona (HD);
5) jest typowym przyktadem dziedziczenia mendlowskiego.

Prawidtowa odpowiedz to:

A.1.3,5. B. 2,3,4. C.1,2,3. D. 1,2,4. E.2,45.

Nr 17. Do kategorii dziedzicznych choréb neurodegeneracyjnych powodowanych
mutacjami dynamicznymi nalezg:

1) choroba Huntingtona (HD);

2) choroba Thomsena — Beckera;

3) ataksje rdzeniowo-méozdzkowe (SCAL,2,3,6,7,8,10,12,17);

4) zanik rdzeniowo-miesniowy (SMA);

5) rdzeniowo-opuszkowy zanik miesni (SBMA, SMAX1).
Prawidtowa odpowiedz to:

A. 2,3,5. B. 1,3,5. C.24,5. D. 1,4,5. E. 2,3,4.
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Nr 18. Choroba lizosomalna moze by¢ wynikiem deficytu aktywnosci jednej z
hydrolaz lizosomalnych lub:

1) zaburzonej funkcji kofaktorow;

2) braku biatek aktywatorowych;

3) zaburzonej funkcji transporteréw;

4) uszkodzenia biatek budujgcych kanaty jonowe i btone lizosomalna;

5) uszkodzenia biatek zaangazowanych w posttranslacyjng obrobke

i komunikacje enzymow lizosomalnych.

Prawidtowa odpowiedz to:

A. 1,2 B.1,2,3. C.1,2,34. D.1,2,3,5. E. wszystkie wymienione.

Nr 19. Biomarkerem wykorzystywanym w diagnostyce i monitorowaniu leczenia
choroby Gauchera jest:

A. chitotriozydaza. D. kinaza kreatynowa.
B. kwasna esteraza. E. lipaza lipoproteinowa.
C. ceruloplazmina.

Nr 20. Choroby lizosomalne dziedziczg sie:

A. wylacznie autosomalnie recesywnie.

B. wytgcznie w sposob sprzezony z chromosomem X.

C. wiekszos¢ chordb lizosomalnych dziedziczy sie autosomalnie recesywnie, a
kilka z nich w sposob sprzezony z pfciag.

D. w sposéb zalezny od mutacji mitochondrialnego DNA.

E. wytgcznie autosomalnie dominujgco.

Nr 21. Wczesna postaé choroby Alzheimera, dziedziczona w sposéb
autosomalny dominujgcy w okoto potowie przypadkow spowodowana jest
mutacjami w nastepujacych genach:

1) PSEN1 (preseniliny 1);

2) APP (biatka prekursorowego amyloidu);

3) PSEN2 (preseniliny 2);

4) APOE (Apolipoproteiny E).
Prawidtowa odpowiedz to:

A. tylko 4. B.24. C.1,2,3. D. 1,3,4. E. wszystkie wymienione.

Nr 22. Heterozygotyczno$¢ w kodonie 129 genu PRNP:

A. wywotuje vCJD (wariant choroby Creutzfeldta-Jakoba).

B. dziata ochronnie przed vCJD (wariant choroby Creutzfeldta-Jakoba).

C. oznacza nosicielstwo vCJD (wariant choroby Creutzfeldta-Jakoba).

D. jest obojetna dla zachorowalnosci na vCJD (wariant choroby Creutzfeldta-
Jakoba).

E. wywotuje rdzeniowy zanik miesni (SMA).
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Nr 23. Co 40 cztowiek jest nosicielem recesywnej mutacji w genie SMN1 wywo-
tlujgcej rdzeniowy zanik miesni (SMA). Jakie jest prawdopodobienstwo posiadania
chorego dziecka z SMA przez pare 0s6b - pewng nosicielke i nie spokrewnionego
Z nig partnera o nie znanym statusie nosicielstwa?

A. % x1/80 =1/160 tj. 0,625%.
B. %2 x 1/200 = 1/400 tj. 0,25%.
C.%xVa="Y tj. 25%.
D.%x1="% tj. 50%.
E.1x1=1 tj. 100%.

Nr 24. Dystrofie mie$niowg Beckera (BMD) wywotujg mutacje w genie dystrofiny
0 nastepujgcym charakterze:

A. zaburzajgce faze odczytu w obrebie otwartej ramki odczytu genu dystrofiny.
B. duze i mate delecje w obrebie genu dystrofiny.

C. duze i mate duplikacje w obrebie genu dystrofiny.

D. zachowujgce faze odczytu w obrebie otwartej ramki odczytu genu dystrofiny.
E. mutacje punktowe typu nonsens.

Nr 25. Swoiste aberracje chromosomowe charakterystyczne sg dla:

A. wszystkich nowotworow litych. D. nieztosliwych nowotworow litych.
B. wszystkich miesakow. E. niektorych miesakow.
C. guzéw pochodzenia ektodermalnego.

Nr 26. Ktére z wymienionych ponizej stwierdzen charakteryzujg kancerogeny?
1) kancerogeny, to czynniki wewnatrzkomorkowe wywotujgce mutacje w DNA;
2) kancerogeny, to czynniki zewnetrzne uszkadzajgce DNA np. promieniowa-
nie kosmiczne, wirusy;
3) cztowiek przez cate zycie narazony jest na dziatanie kancerogendw;
4) kancerogeny nie majg wptywu na transformacje nowotworows.
Prawidtowa odpowiedz to:

A. 1.3. B.24. C. 2,;38. D. 1,2. E. 3,4.

Nr 27. Konstytucyjne mutacje w genach BRCA1 lub BRCA2 zwigzane sg z
rodzinnym wystepowaniem:

A. raka jelita grubego. D. siatkbwczaka ztosliwego.
B. czerniaka. E. raka piersi i jajnika.
C. miesaka.

Nr 28. Ktéra z wymienionych aberracji chromosomowych jest swoista dla
ttuszczakomiesaka $luzowatego?

A. t(X;18)(p11;g911). D. +r(12).

B. 1(12;16)(q13;p11). E. del(7)(q21931).

C. 1(11;22)(g24;912).
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Nr 29. W badaniu cytogenetycznym guza uzyskano nastepujgcy kariotyp:
47,XY,+mar. Jakie metody cytogenetyczne umozliwig zidentyfikowanie
pochodzenia chromosomu markerowego?

A. FISH lub CGH. D. CGH lub M-FISH.
B. wytgcznie CGH. E. AgNOR (srebrzenie).
C. wytgcznie M-FISH.

Nr 30. Przeanalizowano trzy metafazy uzyskane z hodowli komérkowej in vitro
guza litego i uzyskano nastepujgce wyniki:

*47,X,t(X;18)(p11;911),+8

*45,X,t(X;18)(p11;911),-2

* 48,X,t(X;18)(p11;911),+8,+12
Ostateczny zapis kariotypu guza to:

A. 45-48,X,t(X;18)(p11;911),-2,+8,+12[cp3].
B. 45-48,X,1(X;18)(p11;q11),+8[cp3].

C. 45-48,X,1(X;18)(p11;911),+8,+12[cp3].
D. 47,X,t(X;18)(p11;911),+8[cp3].

E. 45-48,X,t(X;18)(p11;911),-2,+8[cp3].

Nr 31. Guz, ktérego wyniki badan cytogenetycznych przedstawiono w pytaniu
nr 30 to:

A. ttuszczakomiesak odroznicowany. D. miesak jasnokomorkowy.
B. guz Ewinga. E. ttuszczakomiesak sluzowaty.
C. miesak maziowkowy.

Nr 32. Ktére z wymienionych ponizej zdan opisujgcych onkogeny jest prawdziwe?

A. onkogeny to zmutowane protoonkogeny komoérkowe, ktore zaburzajg procesy
proliferaciji.

B. onkogeny to jedyne znane geny zwigzane z transformacjg nowotworows.

C. onkogeny odpowiadajg za prawidtowy przebieg proliferacji w komorkach.

D. onkogeny to geny pochodzgce z RNA wirusow.

E. wylacznie mutacje punktowe zmieniajg protoonkogeny w onkogeny.

Nr 33. Rozwdj nowotworu jest bardzo ztozonym procesem, w ktérym mozna
wyrdzni¢ nastepujgce etapy, kolejno:

A. inicjacja, preinicjacja, promocja, progresja.
B. preinicjacja, promocja, inicjacja, progresja.
C. preinicjacja, promocja, progresja, inicjacja.
D. preinicjacja, inicjacja, promocja, progresja.
E. inicjacja, promocja, preinicjacja, progresja.
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Nr 34. Ktére z ponizszych analiz znajdujg zastosowanie w kompleksowe;j
diagnostyce biochemicznej defektéw neurotransmis;ji?

1) acylokarnityny w suchej kropli krwi metodg tandemowej spektrometrii

mas (TMS);

2) aminy biogenne w ptynie mbézgowo-rdzeniowym;

3) aminy biogenne w 0sSocCzu;

4) profil pteryn w osoczu i/lub moczu;

5) glikozaminoglikany w ptynie mézgowo-rdzeniowym.
Prawidtowa odpowiedz to:

A. wszystkie wymienione. B. 3,4. C.24. D. 1,3,4. E. tylko 5.

Nr 35. U niemowlecia wczes$niej zdrowego, po przediuzonej przerwie w karmieniu
wystgpity wymioty, zaburzenia Swiadomosci, a nastepnie objawy dysfunkcji watro-
by i kardiomiopatia spowodowane wczesniej nierozpoznanym deficytem LCHAD
(dehydrogenaza 3-hydroksyacylo-CoA diugotancuchowych kwasow ttuszczo-
wych). Ktory z nizej wymienionych testow metabolicznych pozwala na ostateczne
potwierdzenie lub wykluczenie deficytu LCHAD?

1) profil kwasow organicznych metodg GC-MS;

2) profil aminokwasow i acylokarnityn metodg TMS;

3) profil acylokarnityn metodg TMS;

4) profil aminokwasow metodg TMS;

5) profil ciat ketonowych i glukozy.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.23. B.tylkol. C.tylko4. D. tylko 5. E. zaden z wymienionych.

Nr 36. W jakiej grupie wad metabolizmu wystepujg wszystkie typy dziedziczenia?

A. zaburzenia beta-oksydacji kwasow ttuszczowych.
B. choroby lizosomalne.

C. choroby peroksysomalne.

D. krzywice witamino-D-oporne.

E. choroby mitochondrialne.

Nr 37. W jakiej grupie wad metabolizmu wystepuje tylko jeden typ dziedziczenia?

A. choroby peroksysomalne. D. krzywice witamino-D-oporne.
B. choroby lizosomalne. E. zaburzenia beta-oksydacji kwasow
C. choroby mitochondrialne. ttuszczowych.

Nr 38. Kobieta zmarta w okresie okotoporodowym z objawami ostrego sttuszcze-
nia watroby (zespot HELLP). U jej dziecka urodzonego w stanie dobrym wystgpita
poO pierwszym szczepieniu zagrazajgca zyciu hipoglikemia z niskim poziomem ciat
ketonowych (hipoketotyczna). Poziom amoniaku byt prawidtowy. Jaki defekt gene-
tyczny nalezy bra¢ pod uwage u dziecka?

A. zespot SLO. D. zaden z wymienionych.
B. deficyt OTC. E. wszystkie wymienione.
C. deficyt LCHAD.
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Nr 39. Deficyt fosforybozylotransferazy hipoksantyno-guaninowej (HPRT) u
pacjenta:

1) jest rwnoznaczny z wystgpieniem zespotu Lesha i Nyhana;

2) prowadzi zawsze do kamicy nerkowej;

3) jest dziedziczony recesywnie w sprzezeniu z chromosomem X;

4) badanie radiologiczne jamy brzusznej nie odbiega od normy;

5) wystepuje zjawisko mutacji zatozyciela.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.1)5. B. 1,2,3. C.2,3/4. D. 2,3,4,5. E.1,2,3,4.

Nr 40. Najczestsza posta¢ deficytu kompleksu dehydrogenazy pirogronianu (PDHC):
1) spowodowana jest deficytem podjednostki Elalfa enzymu;
2) lezy u podtoza zespotu Leigha;
3) dziedziczy sie w sprzezeniu z chromosomem X;
4) objawy wystepujg u obu pici;
5) stosunek pirogronianu do mleczanu jest prawidtowy.
Prawidtowa odpowiedz to:

A. wszystkie wymienione. B. 1,2,3. C. 2,3. D. 1,2,4. E. 2,5.

Nr 41. Nieprawidtowy wzér glikozylacji transferyny (hipoglikozylacja) jest charak-
terystyczny dla wszystkich wymienionych stanéw i zespotéw chorobowych,
z wyjatkiem:

A. wrodzonych zaburzen glikozylacji biatek (CDGS).
B. przewlektego alkoholizmu.

C. galaktozemii.

D. wrodzonej nietolerancji fruktozy.

E. deficytu fruktozo-1,6-bifosfatazy.

Nr 42. Przyczyng epizodéw hipoglikemii hipoketotycznej po przerwie w karmieniu
prowadzgcych do uszkodzenia oun moze by¢ genetyczny defekt metaboliczny taki
jak:

1) glikogenoza typu I;

2) somatotropinowa niedoczynnos¢ przysadki;

3) deficyt MCAD;

4) przetrwata hipoglikemia hiperinsulinemiczna;

5) deficyt 3-ketotiolazy.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.2,3,4.B.1,2,3. C. 3,4,5. D. zaden z wymienionych. E. wszystkie wymienione.

Nr 43. Czynnosciowe testy obcigzeniowe sg obecnie stosowane w diagnostyce
metabolicznej we wszystkich wymienionych genetycznych defektach metabolicz-
nych, z wyjatkiem:

A. hiperamonemii typu Il (deficyt OTC). D. glikogenoz watrobowych.
B. zaburzen neurotransmiterow. E. deficytu dehydrogenazy pirogronianu.
C. wrodzonej nietoleranciji fruktozy.
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Nr 44. Jakie sg skutki kliniczne monosomii chromosoméw autosomalnych?

A. nawracajgce poronienia samoistne u kobiety nosicielki monosomii.
B. nieptodno$¢é u mezczyzny nosiciela monosomii.

C. niepetnosprawnos¢ intelektualna i cechy dysmorfii.

D. letalnosc in utero.

E. zespdt Turnera.

Nr 45. W badaniu kariotypu zdrowego mezczyzny, ojca zdrowego dziecka,
stwierdzono obecno$¢ translokacji chromosomowej 1(2;5)(q21;931) rozpoznanej
wczesniej takze u siostrzenca pacjenta. Co powinien zawieraé, zgodnie z obowig-
zujgcymi standardami, petny opis tego wyniku?

A. stowny opis miejsc ztaman chromosomow uczestniczgcych w translokacji oraz
informacje o charakterze tej aberracji.

B. informacje, ze stwierdzona aberracja jest zrownowazona i nie ma skutkow
Klinicznych.

C. zalecenie wykonania badania cytogenetycznego nasienia i zaleznie od
wynikow tego badania do wykonania procedury zaptodnienia pozaustrojowego.

D. stwierdzenie, ze aberracja jest niezrownowazona oraz zalecenie konsultacji w
poradni genetycznej.

E. stwierdzenie, ze aberracja jest zrownowazona, moze miec skutki kliniczne w
postaci niezrownowazonego kariotypu u potomstwa, informacje o wskazaniu do
wykonania badania prenatalnego u zony w kolejnej cigzy, wskazanie do
badania kariotypu zdrowego dziecka oraz zalecenie konsultacji w poradni
genetycznej celem omowienia ryzyka genetycznego w rodzinie.

Nr 46. Podaj prawidtowg interpretacje cytogenetyczng kariotypu:
46,XX,der(1)t(1:3)(p22:q13.1):

A. zrownowazony kariotyp z translokacjg wzajemng pomiedzy krotkim ramieniem
chromosomu 1 i dtugim ramieniem chromosomu 3.

B. niezrownowazony kariotyp zenski zawierajgcy dodatkowy chromosom pary 1.

C. niezrownowazony kariotyp zenski, w ktorym jeden z chromosomow 1 pary jest
produktem translokacji wzajemnej pomiedzy chromosomami 1 i 3 z miejscami
ztaman odpowiednio w 1p22 i 3q13.1. Stwierdzona aberracja odpowiada
monosomii dystalnego fragmentu 1p22pter i trisomii fragmentu 3q13.1qter.

D. niezréwnowazony kariotyp zenski ze zrekombinowanym chromosomem 1 pary
powstatym w wyniku translokacji pomiedzy chromosomami 1 i 3. Niezrownowa-
zenie polega na obecnosci dodatkowego fragmentu chromosomu 1 (trisomia
tego fragmentu).

E. zrbwnowazony kariotyp zenski z jednym z chromosomoéw 1 pary bedgcym
produktem translokacji wzajemnej pomiedzy chromosomami 1 i 3.

Nr 47. Losowa inaktywacja chromosomu X u kobiet jest odpowiedzialna za:

A. cechy fenotypowe zespotu Turnera.

B. inaktywacje wszystkich genow w chromosomie X.

C. kompensacje dawki genow sprzezonych z chromosomem X.
D. rozpoczecie okresu pokwitania.

E. demetylacje chromosomu X.
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Nr 48. W wyniku zaburzenia segregacji chromosomu 15 podczas mejozy
zenskiej powstata gameta z diploidig tego chromosomu. Potgczenie tej gamety z
prawidtowg gametg meska skutkuje powstaniem zygoty z trisomig chromosomu
15. Ryzyko jakich skutkdéw klinicznych u dziecka niesie ze sobg taka sytuacja?

A. zespotu trisomii chromosomu 15.

B. powstania ojcowskiej disomii chromosomu 15 i zespotu Angelmana.

C. powstania disomii matczynej tego chromosomu i zespotu Pradera — Williego.

D. niespecyficznych zaburzen rozwojowych, somatycznych i umystowych.

E. ujawnienia sie choroby autosomalnie recesywnej w wyniku obecnosci
dodatkowej kopii okreslonego genu.

Nr 49. W prenatalnym badaniu cytogenetycznym wykonanym z powodu niepra-
widtowego wyniku biochemicznego testu przesiewowego w surowicy krwi ciezar-
nej stwierdzono obecnos¢ chromosomu markerowego w 3 komorkach pochodza-
cych z jednej kolonii. Jaki powinien by¢ algorytm diagnostyczny przed podjeciem
decyzji o wykonaniu kariotypu rodzicéw dziecka w tym przypadku?

A. nalezy dokonac¢ analizy chromosoméw w komorkach z dodatkowych 12 kolonii
pochodzgcych z innych naczyn hodowlanych niz z tego naczynia, w ktorym
stwierdzono aberracje.

. halezy dokonac¢ analizy chromosoméw w komorkach z dalszych kilku kolonii z
tego naczynia hodowlanego.

. halezy analizowac¢ co najmniej 10 komdérek w kolonii pochodzacej z drugiego
naczynia hodowlanego.

. hie ma potrzeby prowadzenia dalszej analizy chromosomowe;.

. halezy analizowa¢ chromosomy jak najwiekszej liczby komorek w kolonii, w
ktorej stwierdzono te aberracje.

mo O W

Nr 50. W prenatalnym badaniu kariotypu we wszystkich komoérkach stwierdzono
obecnos¢ matego, dodatkowego, metacentrycznego chromosomu markerowego.
Jaki powinien by¢ algorytm diagnostyki cytogenetycznej w laboratorium dysponu-
jacym metodami cytogenetyki klasycznej i technikg FISH z pojedynczymi
sondami? Wskaz wariant optymalny:

A. proba identyfikacji (ustalenie pochodzenia chromosomowego) stwierdzonej
aberracji metodg FISH z zastosowaniem sond specyficznych dla
poszczegoblnych chromosomow.

B. okreslenie kariotypu rodzicéw celem ustalenia czy aberracja ma charakter ro-
dzinny. Jesli powstata de novo to wielkos¢ i morfologia chromosomu markero-
wego moze wskazywac od jakich badan zaczgé identyfikacje. Generalnie od
wykluczenia w pierwszej kolejnosci, ze chromosom markerowy pochodzi z
chromosomu 15 i zawiera region krytyczny zespotu Pradera-
Williego/Angelmana oraz z pozostatych chromosoméw akrocentrycznych a
takze z chromosomoéw 12, 18 i X.
markerowego zaprzestanie dalszych badan.

D. dokonanie charakterystyki cytogenetycznej chromosomu markerowego z
zastosowaniem réznych technik barwienia prgzkowego chromosomow.

E. okreslenie kariotypu rodzicow i jesli aberracja powstata de novo to wykluczenie
w pierwszej kolejnosci pochodzenia tej aberracji z chromosomow ptciowych.
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Nr 51. Metoda poréwnawczej hybrydyzacji genomowej do mikromacierzy
(arrayCGH) wykorzystywana w diagnostyce cytogenetycznej ma wiele zalet w
stosunku do klasycznych metod analizy prgzkowej chromosomoéw, z wyjatkiem:

czutosci i rozdzielczosci badania.

skutecznosci identyfikacji submikroskopowych niezréwnowazen genomu.
czasu trwania badania diagnostycznego.

mozliwosci identyfikacji wszystkich strukturalnych aberracji chromosomowych.
mozliwosci identyfikacji polimorfizmu genomu.

moowz

Nr 52. Jaki wynik analizy chromosomowej komoérek ptynu owodniowego
upowaznia do stwierdzenia kariotypu mozaikowego?

A. gdy stwierdzona zostanie aberracja w jednej komorce.

B. gdy aberracja zostanie stwierdzona w kilku komoérkach w jednym naczyniu
hodowlanym.

C. gdy stwierdzone zostang dwie komorki z brakujgcym chromosomem.

D. gdy stwierdzona zostanie klonalna aberracja w komdérkach pochodzgcych z
dwoch naczyn hodowlanych.

E. gdy aberracja stwierdzona zostanie w wielu komorkach jednej kolonii.

Nr 53. Jakie sg dopuszczalne warunki przechowywania probki ptynu
owodniowego do badania cytogenetycznego?

. W temperaturze lodu przez 72 godziny.

. W zamrozeniu do -20°C przez 7 dni.

. W temperaturze pokojowej przez 48 godzin.
. W temperaturze +4°C przez 48 godzin.

w temperaturze +4°C przez 24 godziny.

moowd

Nr 54. Czestos$¢ wystepowania aberracji chromosomowych wsréd poronien
samoistnych wynosi:

A. 0,5%. B. 3%. C. 10-20%. D. 30%. E. 50-60%.

Nr 55. Ktére z nastepujgcych rodzajow choréb genetycznych wystepujg najrzadziej?

. choroby zalezne od aberracji chromosomowych.

. choroby jednogenowe sprzezone z chromosomem X.
. choroby jednogenowe autosomalne recesywne.

. choroby wieloczynnikowe (poligenowe).

choroby mitochondrialne.

moow

Nr 56. Fenomen rodzicielskiego pietnowania genomu:

A. polega na losowym wytgczeniu gendw, albo od matki, albo od ojca.

B. polega na obecnosci zmienionych sekwencji DNA i dotyczy nieodwracalnych
modyfikacji DNA.

C. wystepuje u normalnych kobiet, ale nie u normalnych mezczyzn.

D. polega na zaleznej od rodzicielskiego pochodzenia ekspresji niektérych gendw.

E. tworzy w tkankach normalnych oséb mozaikowy wzor ekspresji genu.
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Nr 57. O dziedziczeniu matczynym méwimy w przypadku:

A. choréb jednogenowych powstajgcych w wyniku mutacji w jgdrowym DNA matki.

B. zaburzen genetycznych komorek somatycznych przekazywanych potomstwu przez
matke.

C. przekazywania aberracji chromosomowej przez matke.

D. kobiet nosicielek chorob sprzezonych z chromosomem X w sposdb recesywny.

E. przekazywania potomstwu choroby mitochondrialnej wytgcznie przez matke.

Nr 58. W technice uzyskiwania duzej rozdzielczosci obrazu prgzkowego (HRT)
wymagana jest nastepujgca rozdzielczosé:

A. 350 prazkéw w haploidalnym zestawie chromosomow.

B. 400-550 prgzkéw w haploidalnym zestawie chromosomow.
C. 600 prgzkow w haploidalnym zestawie chromosomow.

D. 650 prgzkéw w haploidalnym zestawie chromosomow.

E. 800-1000 prazkow w haploidalnym zestawie chromosomow.

Nr 59. W ktérej z ponizszych sytuacji uzasadnione jest wykonanie badania
cytogenetycznego (oznaczenie kariotypu) za pomocg konwencjonalnych metod?

A. u zdrowej siostry chtopca z prostg trisomig 21.

B. u rodzenstwa chtopca z zespotem Pradera i Williego, u ktérego stwierdzono
rozlegta delecje w regionie 15q.

C. u kobiety (i jej meza), ktorej jedna cigza ulegta samoistnemu poronieniu.

D. u siostry matki dziecka z zespotem Downa, w kariotypie ktérego dodatkowy
chromosom 21 jest translokowany na chromosom 14, a zmiana ta powstata
de novo.

E. u pary matzenskiej, u ktorej wystgpito jedno martwe urodzenie i trzy poronienia
samoistne.

Nr 60. Do Poradni Genetycznej zgtasza sie 33-letnia kobieta w 11. tygodniu cigzy
z prosbg o wykonanie badania prenatalnego. Jej siostra urodzita wtasnie corke z
zespotem Downa. Jakie postepowanie diagnostyczne bedzie najbardziej
odpowiednie?

A. wykonanie natychmiast szczegétowego badania ultrasonograficznego ptodu
oraz przeprowadzenie przesiewowych testow biochemicznych w kierunku
aneuplodii.

. zaproponowanie natychmiast biopsji trofoblastu.

. pilne wykonanie badania cytogenetycznego u siostrzenicy z zespotem Downa.

. wykonanie badania cytogenetycznego u zgtaszajgcej sie kobiety ciezarnej.

zaplanowanie wykonania amniocentezy w 16. tygodniu cigzy.

Moo w

Nr 61. Trofoblast (kosmoéwka) jest materiatem z wyboru do oznaczenia:

A. kariotypu ptodu.

B. stezenia alfa-fetoproteiny oraz acetylocholinesterazy.
C. oznaczenia stezenia ludzkiej gonadotropiny 3.

D. analizy molekularnej i/lub aktywnos$ci enzymatyczne;j.
E. stezenia inhibiny A.
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Nr 62. Zespoty mikrodelecji o wielkosci ok. 3 milionéw par zasad sg mozliwe do
identyfikacji za pomocg nastepujgcych metod, z wyjatkiem:

A. MLPA.

B. HRT i/lub HR-CGH.

C. analizy chromosomoéw z rozdzielczoscig 550 prgzkow w haploidalnym zestawie
chromosomow.

D. techniki FISH.

E. array CGH.

Nr 63. Wiadomo, ze zespoty submikroskopowych delecji (mikrodelecji) dotycza
delecji pojedynczego genu lub lezgcych obok siebie gendw (inaczej tzw. zespoty
przylegtych gendow). W wielu z nich wystepujg objawy jednej bgdz nawet wielu
znanych choréb monogenowych, dziedziczgcych sie zgodnie z prawami Mendla.
Ciezkie wady wrodzone, ktére wystepujg w tych zespotach, uniemozliwiajg prokre-
acje, stad zespoty te pojawiajg sie sporadycznie. Ktory z zespotow mikrodelec;ji
moze powstac w wyniku obecnosci mikrodelecji u jednego z rodzicow, u ktorego
nie wystepujg zadne objawy choroby?

A. mikrodelecja 17p11.2 (zespdt Smith i Magenis).

B. mikrodelecja 22q11.2 (DG/VCFS, zespot podniebienno-twarzowo-sercowy,
nazwa historyczna CATCH22).

. mikrodelecja 16p13.3 (zespdt Rubinsteina i Taybiego).

. mikrodelecja 17p13.3 (zespdt Millera i Dickera).

mikrodelecja 5p15.33 (zespdt cru du chat).

moo

Nr 64. Wszystkie ponizsze sytuacje sg wskazaniem do badania kariotypu ptodu,
z wyjatkiem:

A. ciezarna ma 40 lat.

B. urodzenie z poprzedniej cigzy dziecka z zespotem Downa.

C. w badaniu ultrasonograficznym u ptodu stwierdzono poszerzone NT
(przeziernosc¢ karkowa).

D. ciezarna jest nosicielkg zrwnowazonej translokacji chromosomowe.

E. brat ciezarnej zmart w wyniku mukowiscydozy.

Nr 65. Do poradni genetycznej zgtaszajg sie rodzice dziecka z zespotem Downa
w celu udzielenia porady genetycznej. Ryzyko powtorzenia sie zespotu Downa u
dziecka z nastepnej cigzy zdrowych rodzicow jest:

. zwiekszone, rzedu 10% (1:10).

. mate, jezeli matka nie ukonczyta 35 r.z. (1:1000).

. wielkosc¢ ryzyka zalezy od wynikéw badania cytogenetycznego chorego
dziecka, ew. badania cytogenetycznego rodzicow oraz wieku matki.

. mate, takie jak w populacji ogolne;j.

. Srednie, rzedu 2-5%.

mao O >
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Nr 66. W ktorej z ponizszych sytuacji ryzyko powtérzenia sie zespotu Downa
wynosi 100%?

A. u matki stwierdzono mozaikowatosc - obok linii komorkowych o prawidtowym
kariotypie sg linie z prostg trisomig chromosomu 21.

B. zesp6t Downa u dziecka z poprzedniej cigzy uwarunkowany byt niezréwnowa-
zong translokacjg 14;21, powstatg w wyniku obecnosci zrwnowazonej translo-
kacji 14;21 u matki.

C. matka, podobnie jak wczesniej urodzone dziecko, ma zespo6t Downa,
uwarunkowany prosta, czyli regularng, trisomig 21.

D. jedno z rodzicow jest nosicielem fuzji centrycznej 21;21.

E. nie istnieje sytuacja, aby ryzyko powtdrzenia sie zespotu Downa wynosito
100%.

Nr 67. Kiedy mozliwe jest przeprowadzenie analizy DNA majgce na celu
weryfikacje rozpoznania klinicznego choroby?

. wowczas, kiedy dostepni sg wszyscy cztonkowie rodziny.

. wéwczas, kiedy obydwoje rodzice sg nosicielami choroby.

. wowczas, kiedy znany jest gen odpowiedzialny za chorobe.

. wéwczas, kiedy choroba dziedziczy sie w sposob recesywny sprzezony z
chromosomem X i co najmniej dwoch chtopcdw jest chorych.

E. wowczas, jezeli znany jest marker genetyczny dziedziczgcy sie tgcznie z

choroba.

OO m>

Nr 68. Stwierdzane w rutynowych hodowlach niesymetryczne figury tréj- i cztero-
promieniowe, ktére powstajg w wyniku wielokrotnej wymiany chromatyd miedzy
niehomologicznymi chromosomami sg charakterystyczne dla zespotu:

A. Blooma. D. Fanconiego.
B. Blooma i Fanconiego. E. Nijmegen.
C. Nijmegen i ataksji-teleangiektaz;ji.

Nr 69. Ktére z ponizszych badan w 100% ma zdolno$¢ zweryfikowania rozpozna-
nia klinicznego zespotu Pradera i Williego (PWS)?

A. klasyczne badanie cytogenetyczne.

B. technika uzyskiwania duzej rozdzielczosci prgzkowej chromosomow (HRT).
C. technika FISH ze specyficznymi sondami dla regionu 15q11-13.

D. analiza wzoru metylacji w regionie 15q11-13.

E. analiza polimorfizmu DNA.

Nr 70. Badaniem, ktére umozliwia jednoczasowg analize catego genomu jest:

A. technika FISH z zastosowaniem sond ztozonych specyficznych dla catych
chromosomow.

B. technika uzyskiwania duzej rozdzielczosci prgzkowej chromosomow (HRT).

C. technika MLPA.

D. analiza polimorfizmu DNA.

E. array CGH.
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Nr 71. Metoda array CGH wykrywa wszystkie ponizej wymienione zmiany,
z wyjatkiem:

A. mikrodelecji powstatych de novo.

B. mikroduplikacji powstatych de novo.

C. mozaikowosci.

D. translokacji zrownowazonych.

E. wystepujgcych jednoczesnie delecji i duplikacji, zarobwno powstatych de novo,
jak i tych odziedziczonych w wyniku translokacji zrbwnowazonej u jednego z
rodzicow.

Nr 72. Za najlepsza technike do identyfikacji aberracji subtelomerowych
uznawana jest obecnie technika:

A. MLPA. D. analizy polimorfizmu sekwencji mikrosatelitarnych.
B. FISH. E. PCR.
C. sekwencjonowania.

Nr 73. Proces, w ktérym przeciwciata tgczg sie w wybidrczy sposéb z antygenem
obecnym w roztworze tworzac nierozpuszczalny kompleks to:

A. immunodetekcja. D. test immunoenzymatyczny.
B. immunoprecypitacja. E. immunohistochemia.
C. immunocytochemia.

Nr 74. Elektroforeza jest:

A. technikg umozliwiajgca rozdzielenie fragmentéw DNA réznigcych sie dtugoscia.
B. stosowana do izolacji catkowitego RNA z komorek.

C. jednym z etapow techniki Real-Time PCR.

D. czescig analizy kariotypu.

E. technikg izolacji DNA z fragmentéw tkankowych.

Nr 75. Zmiana punktowa w obrebie sekwencji kodujgcej genu:

. zawsze prowadzi do zaburzenia transkrypcji i powstania skréconego biatka.

. moze by¢é mutacjg typu ,missense”.

. zawsze prowadzi do powstania przedwczesnego kodonu STOP.

. nigdy nie powoduje zmian na poziomie biatka.

zawsze jest mutacjg typu ,silent” — nie powoduje zmiany aminokwasu w biatku.

moow>

Nr 76. Mutacjg, ktora nie wptywa na dtugos¢ biatka jest:

A. mutacja frameshift. D. delecja pojedynczego eksonu.
B. mutacja nonsense. E. delecja dwoch eksondw.
C. mutacja missense.

Nr 77. Wskaz startery, przy uzyciu ktérych mozna zamplifikowa¢ podkreslony
fragment DNA podczas reakcji PCR (dla uproszczenia skrocono diugos¢ starterdw):

5- AGTCTGTTAGTCTAGTACCATAGACTTACGATAGCCAGTACG -3’

A. 1. GCCAG D. 1. GCCAG
2. CTGGC 2. TAGTC
B. 1. AATCA E. 1. AGTAC
2. GGCTA 2. ACTTA
C. 1. GGCTA

2. TAGTC
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Nr 78. Zastosowany w technice RFLP enzym restrykcyjny rozpoznaje mutacje,
przecinajgc sekwencje DNA na 2 fragmenty réznej dtugosci. Uktad prgzkéw
uzyskany po elektroforezie odpowiada kolejno:

. heterozygocie, 2. homozygocie dzikiej, 3. homozygocie z mutacja.
. heterozygocie, 2. homozygocie z mutacjg, 3. homozygocie dzikiej.

. homozygocie z mutacja, 2. heterozygocie, 3. homozygocie dzikiej.
. homozygocie z mutacjg, 2. homozygocie dzikiej, 3. heterozygocie.
. homozygocie dzikiej, 2. homozygocie z mutacja, 3. heterozygocie.

moowx»
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Nr 79. W ktérej z wymienionych technik do rozdziatu produktéw wykorzystuje sie
réznice w masie?

A. DHPLC. B.TAQ-MAN. C.Long-PCR. D.MALDI-TOF MS. E. FISH.

Nr 80. W reakcji ASA-PCR zastosowano 4 primery — dwa flankujgce badany

fragment, jeden komplementarny do allela dzikiego, jeden komplementarny do
allela z mutacjg. Zinterpretuj uktad prazkéw uzyskany po elektroforezie:

1. 2. 3.

+

A. 1. homozygota dzika, 2. heterozygota, 3. homozygota z mutacja.

B. 1. heterozygota, 2. homozygota z mutacja, 3. heterozygota dzika.

C. 1. heterozygota, jedna z prébek (2 lub 3) to homozygota z mutacjg, druga zas
to homozygota dzika jednak dane nie sg wystarczajgce by probki te odroznic.

D. 1. heterozygota, 2. homozygota dzika, 3. homozygota z mutacja.

E. jedna z probek (1 lub 2) to homozygota z mutacjg, druga za$ to homozygota
dzika jednak dane nie sg wystarczajgce by probki te odroznic, 3. heterozygota.

Nr 81. Delecja trzech kolejnych nukleotydéw w obrebie eksonu genu to mutacja:
A.inframe. B. frameshift. C. missense. D. nonsense. E. promotorowa.
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Nr 82. W technice sekwencjonowania w celu uzyskania fragmentéw DNA rozne;

dtugosci stosujemy:

A. zwigzki chemiczne rozpoznajgce, modyfikujgce a nastepnie zrywajgce DNA w
miejscu wystepowania okreslonych zasad.

. ddNTP, ktére w poréwnaniu do dNTP nie posiadajg grupy 3'OH.

. EDTA.

. zwigzki fluorescencyjne.

zwigzki promieniotworcze.

Mmoo

Nr 83. Ponizszy rysunek przedstawia chromatogram sekwencji wzorcowe;j
i badanej zawierajgcej zmiane. Okresl rodzaj zmiany.

sekwencja wzorcowa

ccT TG TTCTC TTCAG G A AG G TC TG ATACC CG G

Ao e A N sl e

GG

sekwencja badana

cc TG TTCECTCTTCAG G ANGG TCTG AT ACCTCGG

A0 0 s OO0 1

A. delecja 5 nukleotydow. D. substytucja.
B. insercja 10 nukleotydow. E. delecja 10 nukleotyddw.
C. insercja 5 nukleotyddw.

Nr 84. O specyficznosci reakcji PCR decyduije:

A. zestaw primeréw (starterow). D. helikaza.
B. dNTP (dATP, dTTP, dCTP, dGTP). E. bromek etydyny.
C. polimeraza.

Nr 85. Podczas elektroforezy agarozowej najszybciej bedzie wedrowat fragment
DNA o dtugosci:

A. 100 par zasad. D. 700 par zasad.
B. 200 par zasad. E. 1000 par zasad.
C. 500 par zasad.

Nr 86. Odczynniki uzywane podczas DHPLC to:

A. acetonitryl, woda. D. woda, etanol.
B. octan trietyloamonu, acetonitryl. E. woda, metanol.
C. octan 3-nitrylu, woda.



laboratoryjna -21- WERSJA I
genetyka medyczna wiosna 2012

Nr 87. lle kopii DNA uzyskamy po 5 cyklach PCR z jednej ,wyj$ciowe;”
czgsteczki DNA?

A. 5. B. 10. C. 32. D. 48. E. 64.

Nr 88. Nieprawdziwe jest stwierdzenie, ze:

. do elektroforezy wykorzystujemy m.in. zele agarozowe.

. bromek etydyny wigze sie z DNA i dzieki temu mozemy obserwowac produkt
PCR w swietle UV.

. reakcja PCR jest powszechnie wykorzystywana w diagnostyce molekularnej.
. reakcja PCR zachodzi w jednej statej temperaturze.

wszystkie odpowiedzi sg prawidtowe.

Nr 89. Badania typu GWAS:

A. polegajg na jednoczesnej analizie, przy uzyciu tzw. ,chipéw”, duzej ilosci zna-
nych zmian genetycznych w DNA oséb nalezgcych do grupy badanej (chorych)
| kontrolnej.

B. umozliwiajg jednoczesng analize czestosci pojedynczego SNP w grupie
badanej i kontrolnej.

C. nie wymagajg przeprowadzenia fazy badan replikacyjnych.

D.

E.

moo >

prawdziwe sg odpowiedzi B,C.
prawdziwe sg odpowiedzi A,B,C.

Nr 90. W metodzie ASA-PCR stosuije sie:

A. zawsze tylko dwa primery. D. trzy lub cztery primery.
B. zawsze tylko jeden primer. E. jeden lub dwa primery.
C. zawsze tylko trzy primery.

Nr 91. Techniki Real-Time PCR nie stosuje sie do:

A. analizy SNP-6w.

B. badania poziomu ekspresji genow.

C. wykrywania duzych deleciji.

D. oceny poziomu ekspresji transgenu w komaorkach.
E. wszystkie odpowiedzi sg nieprawidtowe.

Nr 92. Markery biochemiczne:

. g to zmiany w DNA jadrowym — mutacje i polimorfizmy.

. g to zmiany obecne wytgczne w RNA.

. to dowolna substancja wielkoczgsteczkowa umozliwiajgca odroznienie komorki
prawidtowej od zmienionej chorobowo, np. biatko, glikolipid, glikoproteid.

. g to zmiany w DNA mitochondrialnym.

sg to zmiany w sekwencji DNA jgdrowego i mitochondrialnego obejmujgce
pojedyncze nukleotydy.

mo O®W>

Nr 93. Do markeréw molekularnych zaliczamy:

A. mutacje. D. prawdziwe sg odpowiedzi A,B.
B. polimorfizmy. E. prawdziwe sg odpowiedzi A, B i C.
C. mini- i mikrosatelity.
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Nr 94. 62. Jezeli dolny wykres (C) przedstawia wyniki MLPA dla trisomii
chromosomu X to:

A\ i /\ A AN AN,
AR A A,

Iah oo,

A. wykres A przedstawia wyniki MLPA dla kobiety.
B. wykres A przedstawia wyniki MLPA dla mezczyzny.
C. wykres B przedstawia wyniki MLPA dla mezczyzny.

D. analizujgc wykresy A i B i porownujgc je do wykresu C nie mozna nic
powiedzieC o ptci badanych osob.
E. wszystkie odpowiedzi sg nieprawidtowe.

Nr 95. Zaznacz prawidtowg interpretacje wyniku pirosekwencjonowania:
A AGT B € it 4G 1T G C A GIT G

| 4

|
0.5 prmsl
1

2 min

LI

A GTC AGTCAGTCAGTC AGTC AGTOC AG

A. AGTGCTGTGCAGTG.

B. AGGTGGCTTGGTGCAGTG.

C. AGGGGTGGCTTTGGGGTTGCAGTTG.
D. brak prawidtowej odpowiedzi.

E. AGTCAGTCAGTCAGTCAGTCAGGTCAG.
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Nr 96. Przyktadowy chromatogram ilustrujgcy profil elucji w DHPLC opisuje:
my B

D.

E.

. linia éﬁiag’ra A: heterogygota, linia Cia5+a B: homozyggta, linia kresko&vgna:
heterozygota.
. linia ciggta A: homodupleks, linia ciggta B: heterodupleks, linia kreskowana:

heterodupleks.

. linia ciggta A: heterodupleks, linia ciggta B: homodupleks, linia kreskowana:

homodupleks.

linia ciggta A: homozygota, linia ciggta B: heterozygota, linia kreskowana:
heterozygota.

zadna z powyzszych odpowiedzi.

Nr 97. Strategie poszukiwania nowych zmian w obrebie genéw
predysponujgcych do choréb:

A.
B.

mo O

obejmujg wytacznie badania typu case/control.
obejmujg badania typu case/control a takze badania asocjacyjne skanowania
catego genomu (GWAS).

. wykorzystujg wytgcznie techniki oparte o sondy TagMan.
. hie wykorzystujg do analiz molekularnych enzymow restrykcyjnych.
. wszystkie odpowiedzi sg nieprawidtowe.

Nr 98. Markery prognostyczne:

A.

B.

C.

pozwalajg rozpoznac transkrypty gendéw, ktére ulegajg ekspresiji jedynie

w okreslonym typie komorek.

najczesciej sg wykorzystywane w diagnostyce pomocniczej nowotwordw
uktadu chtonnego.

sg wykorzystywane do identyfikacji komérek nowotworowych krgzgcych we
krwi obwodowej lub pojawiajgcych sie w wezle chtonnym.

. Utatwiajg przewidywanie przebiegu choroby, tj. agresywnosc¢, rokowanie oraz

wznowe.

. umozliwiajg ocene choroby resztkowe;.
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Nr 99. Dziedziczny rak jelita grubego rozwija sie w wyniku mutacji w genach:

A. MSH2, MLH1, PMS2. D. MLH1, MLHZ2, BRCAL.
B. CHEK2, MSH6, PMS1. E. BRCA2, MSH6, PMS1.
C. MSH2, NOD2, MSH6.

Nr 100. Dziedziczny rak piersi/jajnika rozwija sie w wyniku mutacji genu:
A. VHL. B. CHEK2. C. NOD2. D. BRCAL. E. LDL-R.

Nr 101. Choroba von Hippel-Lindau jest wywotana:

A. mutacjami genu RB1. D. mutacjami oraz polimorfizmami genu VHL.
B. mutacjami genu VHL. E. mutacjami genow CHEK2 oraz NOD2.
C. polimorfizmami genu VHL.

Nr 102. Do mechanizméw epigenetycznych nie naleza:

1) acetylacja; 5) koniugacja z czgsteczkami SUMO (sumolacja);
2) metylacja; 6) replikacja;
3) fosforylacja; 7) transkrypcja;

4) ubikwitynacja; 8) translacja.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.1,3,4,5. B. 6,7,8. C. tylko 2. D. 4,5. E. tylko 8.

Nr 103. Analiza choréb mitochondrialnych powinna obejmowac:

A. analize mutacji w mitochondrialnym DNA oraz badanie stosunku zmutowanego
do normalnego DNA mitochondrialnego.

B. wykrywanie mutacji wytgcznie w mitochondrialnym DNA.

C. wykrywanie w jgdrowym DNA wytgcznie mutacji genow kodujgcych biatka
mitochondrialne.

D. analize mutacji w jgdrowym DNA oraz w mitochondrialnym DNA gendow
kodujgcych biatka mitochondrialne.

E. badania stosunku zmutowanego do normalnego DNA mitochondrialnego.

Nr 104. Obecnos$é chromosomu Philadelphia wykrywa sie technika:
A. DHPLC. B. MLPA. C. FISH. D. ELISA. E. ASO-PCR.

Nr 105. Uszereguj w kolejnosci etapy klonowania:
1) trawienie DNA wektora enzymem restrykcyjnym;
2) trawienie probki DNA enzymem restrykcyjnym;
3) wzrost bakterii na ptytkach agarowych z antybiotykiem selekcyjnym;
4) transformacja bakterii (E. coli) produktem ligaciji;
5) detekcja interesujgcych nas klonow;
6) ligacja probki DNA z wektorem.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.216,3,45.B.126,3,4,5.C. 2,1,6,4,3,5. D. 1,2,3,4,5,6. E. 1,2,4,3,6,5.
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Nr 106. Typowy wektor nie zawiera:

A. miejsca ori. D. genu reporterowego.
B. genu selekcyjnego. E. kapsydu biatkowego.
C. polilinkera.

Nr 107. YAC to:

sztuczny wektor plazmidowy bakteriofaga A.

sztuczny chromosom bakteryjny.

sztuczny chromosom drozdzowy.

sztuczny wektor plazmidowy zawierajgcy region cos bakteriofaga A.
nazwa wektora fagowego.

moow2

Nr 108. Neoschizomery to:

A. enzymy restrykcyjne rozpoznajgce te samg sekwencje DNA i przecinajace
DNA w tym samym miejscul.

B. enzymy restrykcyjne rozpoznajgce te samg sekwencje DNA, ale przecinajgce
DNA w odmiennych miejscach.

C. enzymy, ktore zawsze tworzg tzw. ,lepkie konce”.

D. enzymy restrykcyjne rozpoznajgce rozne sekwencje DNA.

E. enzymy wykorzystywane do amplifikacji DNA w reakcji PCR.

Nr 109. W reakcji asymetrycznego PCR wykorzystuije sie:

A. rowne stezenie 2 primerow od poczgtku reakciji.

B. nieréwne stezenie 2 primerdw od poczatku reakcji lub tylko jeden primer w
catej reakciji.

. rowne stezenie 2 primerow i 3 primer o innym stezeniu od poczatku reakciji.

. tylko jeden primer w catej reakciji.

nierowne stezenie 3 primerow od poczgtku reakciji.

moo

Nr 110. ASA-PCR:

A. to metoda amplifikacji kilku fragmentéw z wykorzystaniem kilku par starteréw
komplementarnych dla réznych gendw lub dla odmiennych fragmentéw tego
samego genu.

B. polega na zastosowaniu specjalnych polimeraz, buforu o pH zasadowym,
nizszej temperatury przytgczania starterow w celu amplifikacji dlugiego
fragmentu DNA.

. to metoda amplifikacji PCR przy wykorzystaniu cDNA jako matrycy.

. umozliwia detekcje punktowych zmian w DNA przy pomocy zmodyfikowanej
reakcji PCR wykorzystujgcej trzy lub cztery startery.

E. umozliwia detekcje punktowych zmian w DNA przy pomocy zmodyfikowane;j

reakcji PCR wykorzystujgcej dwa startery.

UN@)

Nr 111. Do wykrywania duzych delecji przy pomocy reakcji PCR stuzy:
A. RT-PCR. B. ASA-PCR. C. multiplex-PCR. D. Long-PCR. E.DHPLC.



laboratoryjna - 26 - WERSJA I
genetyka medyczna wiosna 2012

Nr 112. Mutacje ,,de novo”:

A. wystepujg wsrdd przodkdw probanta.

B. nigdy nie sg przekazywane na nastepne pokolenia.

C. powstajg samorzutnie w procesie gametogenezy lub w okresie zarodkowym.
D. wystepujg wytgcznie w komédrkach somatycznych.

E. wystepujg wytgcznie w komorkach terminalnych.

Nr 113. Insercja trojki nukleotydow (3n) w obrebie sekwencji kodujgcej genu
skutkuje:

A. przesunieciem (zmiang) otwartej ramki odczytu (ORF).
B. dodaniem jednego aminokwasu w tancuchu biatkowym.
C. dodaniem trzech aminokwaséw w tancuchu biatkowym.
D. usunieciem jednego aminokwasu w tancuchu biatkowym.
E. nie ma wptywu na produkt biatkowy genu.

Nr 114. Mutacje missense (zmiany sensu) to:

. zmiana nukleotydu, zwykle w pierwszej lub drugiej pozycji kodonu, powodujgca
zmiane kodowanego przez triplet aminokwasu.

. zmiana nukleotydu, zwykle w trzeciej pozycji kodonu, nie powodujgca zmiany
kodowanego przez triplet aminokwasu.

. zmiana nukleotydu, w pierwszej, drugiej lub trzeciej pozycji kodonu,
prowadzgca do powstania stop kodonu.

. zmiana nukleotydu powodujgca nieprawidtowy splicing.

. zmiana nukleotydu powodujgca przesuniecie otwartej ramki odczytu (ORF).

mo O W >»

Nr 115. Jednostka enzymu restrykcyjnego to:

. to Eaka ilos¢ enzymu ktéra trawi ok. 1 ug DNA w czasie 10 min w temperaturze
: ?Zggka ilos¢ enzymu ktéra trawi ok. 10 ug DNA w czasie 1h w temperaturze

: ?(Z(’Egka ilos¢ enzymu ktéra trawi ok. 1 uyg DNA w czasie 1h w temperaturze

: %chénzymu.

1ul enzymu.
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Nr 116. Do metod przesiewowych wykrywania mutacji nie nalezy:
A. SSCP. B. DHPLC. C. RFLP. D. DGGE. E. sekwencjonowanie.

Nr 117. Do metod opartych na analizie heteroduplekséw naleza:
A. HET/HA. B. SSCP. C. DGGE. D. DHPLC. E. prawdziwe sg odpowiedzi A i D.

Nr 118. Ktéra z wymienionych cech polimerazy uzywanej do sekwencjonowania
jest niekorzystna?

A. wysoka procesywnosc.

B. aktywnosc¢ egzonukleazy 5’do 3’ oraz 3'do 5'.

C. brak aktywnosci egzonukleazy 5’do 3’ (lub tylko nieznaczna).
D. brak aktywnos$ci egzonukleazy 3’do 5’ (lub tylko nieznaczna).
E. wszystkie powyzsze cechy sg korzystne.
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Nr 119. ddNTP — dideoksyrybonukleotyd to:

A. analog nie posiadajgcy grupy hydroksylowej w pozycji 5’deoksyrybozy —
umozliwia przytgczanie nastepnego nukleotydu do syntetyzowanego fancucha
DNA.

B. analog posiadajgcy grupe hydroksylowg w pozycji 3’'deoksyrybozy — umozliwia
przytaczanie nastepnego nukleotydu do syntetyzowanego tarnicucha DNA.

C. analog nie posiadajgcy grupy hydroksylowej w pozycji 3’deoksyrybozy —
uniemozliwia przytgczanie nastepnego nukleotydu do syntetyzowanego
tancucha DNA.

D. analog posiadajgcy grupe hydroksylowg w pozycji 5’deoksyrybozy —
uniemozliwia przytgczanie nastepnego nukleotydu do syntetyzowanego
tancucha DNA.

E. zadna z powyzszych odpowiedzi nie jest prawidtowa.

Nr 120. Sposrod ponizszych proceséw w technice MLPA wykonuje sie:

1) denaturacje;

2) hybrydyzacje sond;

3) analize heterodupleksow;

4) ligacje sond;

5) amplifikacje produktu ligaciji;

6) analize konformaciji pojedynczych nici;

7) rozciecie produktu ligacji enzymem restrykcyjnym;

8) analize i porobwnanie otrzymanych wynikow z probkg wzorcows.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.1,2,45,8. B.1,25,7,8. C.2,4,5,7,6. D. 1,4,5,6,7. E.1,2,4,6,8.

Dziekujemy !



