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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 30 minut. Jezeli nie bg¢dziesz 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 neurondw.

Nr 4. Przyktadami 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 powtodrzen 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. zadne z wymienionych.

Nr 5. Aberracje chromosomowe sg przyczyng okoto:

A. 5% poronien. D. 50% poronien.
B. 10% poronien. E. 80% poronien.
C. 30% poronien.

Nr 6. Ktéra z ponizszych choréb nie wiaze sie z niestabilno$cig chromosomowg?

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

Nr 7. 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 pirymidynowas.
C. wstawienie jednej zasady.
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Nr 8. Mutacje dynamiczne sg zlokalizowane w nastepujgcych regionach genéw:

A. w eksonach. D. na 5’UTR genu.
B. w intronach. E. wszystkich wymienionych.
C. na 3'UTR genu.

Nr 9. Do kategorii dziedzicznych choréb neurodegeneracyjnych powodowanych
mutacjami dynamicznymi naleza:

1) choroba Huntingtona (HD);

2) choroba Thomsena — Beckera;

3) ataksje rdzeniowo-mézdzkowe (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.

Nr 10. Choroba lizosomalna moze by¢ wynikiem deficytu aktywnosci jednej z
hydrolaz lizosomalnych lub:

1) zaburzonej funkcji kofaktorow;

2) braku biatek aktywatorowych;

3) zaburzonej funkgcji transporterow;

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

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

Nr 12. 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 13. 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.
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Nr 14. Ktéra z wymienionych aberracji chromosomowych jest swoista dla
ttuszczakomiesaka sluzowatego?

A. t(X;18)(p11;gq11). D. +r(12).
B. 1(12;16)(g13;p11). E. del(7)(g21931).
C. 1(11;22)(g24;912).

Nr 15. 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,1(X;18)(p11;q11),-2,+8,+12[cp3].
B. 45-48,X,t(X;18)(p11;911),+8[cp3].

C. 45-48,X,t(X;18)(p11;q11),+8,+12[cp3].
D. 47,X,1(X;18)(p11;q11),+8[cp3].

E. 45-48,X,t(X;18)(p11;q11),-2,+8[cp3].

Nr 16. Ktére z wymienionych ponizej zdan opisujacych onkogeny jest prawdziwe?

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

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

C. onkogeny odpowiadajg za prawidtowy przebieg proliferacji w komaorkach.

D. onkogeny to geny pochodzgce z RNA wiruséw.

E. wylacznie mutacje punktowe zmieniajg protoonkogeny w onkogeny.

Nr 17. Rozwdj nowotworu jest bardzo ztozonym procesem, w ktérym mozna
wyrézni¢ nastepujgce kolejno etapy:

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.

Nr 18. Ktére z ponizszych analiz znajdujg zastosowanie w kompleksowej
diagnostyce biochemicznej defektéw neurotransmis;ji?

1) acylokarnityny w suchej kropli krwi metodg tandemowej spektrometrii

mas (TMS);

2) aminy biogenne w ptynie mézgowo-rdzeniowym;

3) aminy biogenne w 0soczu;

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.
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Nr 19. Podaj prawidtowsg interpretacje cytogenetyczng kariotypu:
46,XX,der(1)t(1;3)(p22;913.1):

A. zrobwnowazony 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 ktérym 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. niezrownowazony 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. zrownowazony kariotyp zenski z jednym z chromosomow 1 pary bedgcym
produktem translokacji wzajemnej pomiedzy chromosomami 1 3.

Nr 20. 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 pochodzg-
cych z jednej kolonii. Jaki powinien by¢ algorytm diagnostyczny przed podjeciem
decyzji o wykonaniu kariotypu rodzicéw dziecka w tym przypadku?

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

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

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

. hie ma potrzeby prowadzenia dalszej analizy chromosomowej.

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

o
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Nr 21. 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 komérkach w jednym naczyniu
hodowlanym.

C. gdy stwierdzone zostang dwie komorki z brakujgcym chromosomem.

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

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



laboratoryjna -8- WERSJA I
genetyka medyczna jesier 2012

Nr 22. W prenatalnym badaniu kariotypu we wszystkich komdrkach stwierdzono
obecnos¢ matego, dodatkowego, metacentrycznego chromosomu markerowego.
Jaki powinien byc¢ 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
poszczegodlnych 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 zaczg¢ 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 chromosomow akrocentrycznych a
takze z chromosomoéw 12, 18 i X.
markerowego zaprzestanie dalszych badan.

D. dokonanie charakterystyki cytogenetycznej chromosomu markerowego z
zastosowaniem roznych technik barwienia prgzkowego chromosomaow.

E. okreslenie kariotypu rodzicéw i jesli aberracja powstata de novo to wykluczenie
w pierwszej kolejnosci pochodzenia tej aberracji z chromosomaow ptciowych.

Nr 23. Jakie sg dopuszczalne warunki przechowywania prébki ptynu
owodniowego do badania cytogenetycznego?

A. w temperaturze lodu przez 72 godziny.

B. w zamrozeniu do -20°C przez 7 dni.

C. w temperaturze pokojowej przez 48 godzin.
D. w temperaturze +4°C przez 48 godzin.

E. w temperaturze +4°C przez 24 godziny.

Nr 24. W technice uzyskiwania duzej rozdzielczosci obrazu prgzkowego (HRT)
wymagana jest nastepujgca rozdzielczosé:

A. 350 prgzkdéw w haploidalnym zestawie chromosomoéw.

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

D. 650 prazkéw w haploidalnym zestawie chromosomow.

E. 800-1000 prazkow w haploidalnym zestawie chromosomaow.

Nr 25. 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.
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Nr 26. Stwierdzane w rutynowych hodowlach niesymetryczne figury troj- 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-teleangiektaziji.

Nr 27. Proces, w ktérym przeciwciata tgczg sie w wybiorczy sposob z antygenem
obecnym w roztworze tworzac nierozpuszczalny kompleks to:

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

Nr 28. Zmiana punktowa w obrebie sekwencji kodujgcej genu:

. zawsze prowadzi do zaburzenia transkrypcji i powstania skroconego biatka.

. moze by¢ 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 29. Mutacja, ktéra nie wptywa na diugos¢ biatka jest:

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

Nr 30. Zastosowany w technice RFLP enzym restrykcyjny rozpoznaje mutacje,
przecinajgc sekwencje DNA na 2 fragmenty roznej dtugosci. Uktad prgzkow
uzyskany po elektroforezie odpowiada kolejno:

. heterozygocie, 2. homozygocie dzikiej, 3. homozygocie z mutacjag.
. heterozygocie, 2. homozygocie z mutacjg, 3. homozygocie dzikie;.

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

moow2
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Nr 31. W ktorej z wymienionych technik do rozdziatu produktéow wykorzystuje sie
réznice w masie?

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

Nr 32. Delecja trzech kolejnych nukleotydow w obrebie eksonu genu to mutacja:
A.inframe. B. frameshift. C. missense. D. nonsense. E. promotorowa.

Nr 33. W technice sekwencjonowania w celu uzyskania fragmentéw DNA rézne;j

dtugosci stosujemy:

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

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

. EDTA.

. zwigzki fluorescencyjne.

zwigzki promieniotworcze.

Mmoo w

Nr 34. O specyficznosci reakcji PCR decyduje:

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

Nr 35. 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 36. lle kopii DNA uzyskamy po 5 cyklach PCR z jednej ,wyjsciowe]” czasteczki
DNA?

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

Nr 37. 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 powyzsze sg prawdziwe.

Nr 38. 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.

. umozliwiajg jednoczesng analize czestosci pojedynczego SNP w grupie

badanej i kontrolnej.

. hie wymagajg przeprowadzenia fazy badan replikacyjnych.

. prawdziwe sg odpowiedzi B,C.

prawdziwe sg odpowiedzi A,B,C.

moo w

Mmoo
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Nr 39. Techniki Real-Time PCR nie stosuje sie do:

A. analizy SNP-6w. D. oceny poziomu ekspresji transgenu
B. badania poziomu ekspresji gendw. w komaorkach.
C. wykrywania duzych deleciji. E. stosuje sie je do wszystkich wymienionych.

Nr 40. Jezeli dolny wykres (C) przedstawia wyniki MLPA dla trisomii
chromosomu X to:

AuAAAAA/\AA
AR A g,

LA M a g

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
powiedzie€ o ptci badanych osob.

E. wszystkie odpowiedzi sg nieprawidtowe.

Nr 41. 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 jagdrowym DNA wytgcznie mutacji genow kodujgcych biatka
mitochondrialne.

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

E. badania stosunku zmutowanego do normalnego DNA mitochondrialnego.

Nr 42. Typowy wektor nie zawiera:

A. miejsca ori. D. genu reporterowego.
B. genu selekcyjnego. E. kapsydu biatkowego.
C. polilinkera.
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Nr 43. Zaznacz prawidtowg interpretacje wyniku pirosekwencjonowania:
A AGT HB € iT a1 G € A GIT G

| i

0.5 el

2min

A GTC AGTCAGTCAGTC AGTCAGTOC AG

A. AGTGCTGTGCAGTG.

B. AGGTGGCTTGGTGCAGTG.

C. AGGGGTGGCTTTGGGGTTGCAGTTG.
D. brak prawidtowej odpowiedzi.

E. AGTCAGTCAGTCAGTCAGTCAGGTCAG.

ey

Nr 44. Markery prognostyczne:

A. pozwalajg rozpoznac transkrypty gendw, ktore ulegajg ekspresiji jedynie
w okreslonym typie komorek.

B. najczescie] sg wykorzystywane w diagnostyce pomocniczej nowotworow
uktadu chtonnego.

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

D. utatwiajg przewidywanie przebiegu choroby, tj. agresywnos¢, rokowanie oraz
wznowe.

E. umozliwiajg ocene choroby resztkowej.

Nr 45. YAC to:

sztuczny wektor plazmidowy bakteriofaga A.

sztuczny chromosom bakteryjny.

sztuczny chromosom drozdzowy.

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

moowz2
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Nr 46. W reakcji asymetrycznego PCR wykorzystuje 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 poczagtku reakciji.

. tylko jeden primer w catej reakcji.

. hieréwne stezenie 3 primerow od poczgtku reakciji.

Nr 47. ASA-PCR:

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

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

C. to metoda amplifikacji PCR przy wykorzystaniu cDNA jako matrycy.

D. 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.

mo O

Nr 48. Do wykrywania duzych delecji przy pomocy reakcji PCR stuzy:
A.RT-PCR. B.ASA-PCR. C. multiplex-PCR. D. Long-PCR. E.DHPLC.

Nr 49. Insercja trojki nukleotydéw (3n) w obrebie sekwencji kodujgcej genu skutkuije:

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

Nr 50. Do metod przesiewowych wykrywania mutacji nie nalezy:
A. SSCP. B. DHPLC. C. RFLP. D. DGGE. E. sekwencjonowanie.

Nr 51. Cukrzyca monogenowa typu MODY jest dziedziczona w uktadzie
autosomalnie dominujgcym, co oznacza:

A. identyfikacje ztozonego uktadu dwu heterozygot. D. wszystkie powyzsze.
B. identyfikacje homozygotycznej formy mutaciji. E. zadne z powyzszych.
C. identyfikacje heterozygotycznej formy mutaciji.

Nr 52. O jakim charakterze dziedziczenia $wiadczy identyfikacja w genomie
pacjenta heterozygotycznej mutacji o opisanym mechanizmie rozwoju choroby?

A. autosomalnie dominujgcym. D. zadnym z powyzszych.
B. autosomalnie recesywnym. E. wszystkich wymienionych.
C. mieszanym.
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Nr 53. Mutacje identyfikowane w komérkach krwi obwodowej, zaangazowane w
patogeneze chordb np. cukrzyc monogenowych sg mutacjami:

A. germinalnymi.

B. somatycznymi.

C. specyficznymi tylko dla okreslonej tkanki.

D. nie jest prawidtowa zadna z odpowiedzi A,B,C.
E. prawidtowa jest kazda z odpowiedzi A,B,C.

Nr 54. Technika MLPA stuzy do identyfikacji nastepujgcych mutacji:

A. matych deleciji. D. duzych insercji.
B. matych insercji. E. wszystkich wymienionych.
C. duzych delecji.

Nr 55. Przedstawiona ponizej rycina jest wynikiem bezposredniego
sekwencjonowania DNA. Oznaczony punkt to:

CCCHCGHICHIGCLGHCCICGCHC
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A. heterozygotyczna mutacja. D. mutacja delecyj‘no-insercyjna.
B. homozygotyczna mutacja. E. zadne z powyzszych.
C. uktad ztozonych heterozygot.
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Nr 56. Przedstawiona ponizej rycina jest wynikiem bezposredniego
sekwencjonowania DNA. Oznaczony punkt to:

ACAG AG\MR S R RRAT G T F AN
Ill I":l
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A. heterozygotyczna mutacja. D. uktad ztozonych heterozygot.

B. mutacja delecyjno-insercyjna. E. Zzadna z powyzszych.
C. homozygotyczna mutacja.

Nr 57. Zidentyfikowana mutacja w zapisie A232H opisuije:

A. zamiane reszty aminokwasu argininy w pozycji 232 na reszte aminokwasu
histydynowego.

. zamiane reszty aminokwasu alaniny w pozycji 232 na reszte aminokwasu
histydynowego.

. zamiane reszty aminokwasu acetylocholiny w pozycji 232 na reszte
aminokwasu hydrofobowego.

. zamiane reszty aminokwasu alaniny w pozycji 232 na reszte aminokwasu
kwasu hialuronowego.

. zadna z powyzszych.

m © O W



laboratoryjna -15 -

WERSJA I
genetyka medyczna

jesien 2012

Nr 58. Przedstawione ponizej ryciny sg wynikiem bezposredniego sekwencjono-

wania DNA identyfikujgcego mutacje G223S (GGC>AGC). Wynik ten znajduje sie
na panelu:

CGHT

/\/\/\

T C 6 C A

:/\' '/\/\ Ny

T G[C C C G C A
/\ /\ f VvV f\/\f\
A 9
/\/\/\ N\ /\/\A/ \ '/\ C
A 3 @ a3 1 A 8|3 J O
C.BiD. D.AiC. E. zadnym z przedstawionych.

Nr 59. Punktowe mutacje zlokalizowane w regionach intronowych genéw mogg
by¢ identyfikowane za pomocg techniki:

A. sekwencjonowania. D. prawdziwe sg odpowiedzi A i B.

B. MLPA. E. prawdziwe sg odpowiedzi A i C.
C. PCR-RFLP.

Nr 60. Nowe, dotychczas nie opisane mutacje zlokalizowane w regionie promoto-
rowym genow, powodujgce powstanie miejsca wigzania dla czynnika transkrypcyj-
nego np. GATA1, mogg by¢ identyfikowane za pomocg techniki:

A. bezposredniego sekwencjonowania. D. wszystkich powyzszych.

B. MLPA. E. zadnej z powyzszych.
C. gPCR.

Nr 61. Izolacja DNA do badan molekularnych moze byé wykonywana z prébki
materiatu biologicznego, takiego jak:

A. frakcja erytrocytarna krwi obwodowe,;.

B. wody owodniowe.

C. Slina.

D. prawdziwe sg odpowiedzi A,B,C.

E. prawdziwe sg odpowiedzi B i C.
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Nr 62. Poliploidia:
1) nalezy do liczbowych aberracji chromosomowych;
2) to zestaw chromosomow zawierajgcy wiecej niz dwie kopie haploidalnej
liczby chromosoméw;
3) powstaje w wyniku nieprawidtowego rozdzielenia sie chromosomow
homologicznych lub chromatyd siostrzanych;
4) jest najczesciej wystepujgcg aberracjg chromosomowg u cztowieka;
5) u cztowieka jest zazwyczaj cechg letalng.
Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 63. W nieinwazyjnej molekularnej diagnostyce genetycznej ptodu:

A. predyspozycje genetyczne ptodu okresla sie na podstawie kariotypu rodzicow.

B. podstawg do oszacowania ryzyka genetycznego jest konstrukcja rodowodu z
okresleniem choréb warunkowanych genetycznie i sposobu ich dziedziczenia.

C. materiatem biologicznym do badania sg komorki ptynu owodniowego lub
fragmenty trofoblastu.

D. wykorzystuje sie czgsteczki ptodowego DNA obecne w osoczu krwi matki.

E. najlepszym zroédtem DNA do badan molekularnych jest krew petna ptodu
pobrana metodg kordocentezy.

Nr 64. U chorego dziecka rozpoznano chorobe uwarunkowang genetycznie o
autosomalnym recesywnym sposobie dziedziczenia. Badaniem molekularnym
ustalono u dziecka obecnos¢ sprawczych mutacji punktowych w uktadzie hetero-
zygotycznym ztozonym, a u rodzicow nosicielstwo tych mutacji. Matka dziecka
jest w kolejnej cigzy. Na jednoznaczne wykrycie mutacji u ptodu pozwoli zastoso-
wanie metody:

A. wysokorozdzielczej chromatografii cieczowej - DHPLC.

B. polimorfizmu konformacji jednoniciowych fragmentow DNA - SSCP.
C. sekwencjonowania DNA.

D. macierzy CGH.

E. macierzy SNP.

Nr 65. W badaniu delecji i amplifikacji fragmentéw genomu wykorzystana moze
by¢ metoda:

A. FISH. D. prawdziwe sg odpowiedzi A,B,C.
B. MLPA. E. prawdziwe sg odpowiedzi A i C.
C. macierze CGH i SNP.

Nr 66. Wskazania do wykonania inwazyjnego badania prenatalnego i oceny
kariotypu ptodu nie obejmuja nastepujgcej sytuacji klinicznej:

A. azoospermia lub znaczna oligospermia u ojca.

B. wystepowanie aberracji chromosomowej u jednego z partnerow.

C. nieprawidtowosci w przesiewowym badaniu USG I-go trymestru.
D.
E.

uprzednie urodzenie dziecka z wadami wrodzonymi o0 mozliwym podtozu
chromosomowym.
prawdziwe sg odpowiedzi Ai C.
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Nr 67. Badanie niestabilnosci chromosomowej:
1) jest wskazane w przypadku podejrzenia zaburzen sprawnosci syste-
mow naprawy DNA poddanego dziataniu czynnikow uszkadzajgcych;
2) mozna prowadzi¢ metodami cytogenetycznymi po indukcji pekniec
chromosomow kolchicyng;
3) mozna prowadzi¢ metodami cytogenetycznymi po ekspozycji komorek
na promieniowanie X i bleomycyne;
4) jest wskazane w przypadku podejrzenia m. in. zespotu Alagille’a,
zespotu DiGeorge’a czy hemosyderozy;
5) jest wskazane w przypadku podejrzenia m. in. zespotu Blooma, zespotu
Nijmegen czy anemii Fanconiego.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.124. B.1,2,5. C.1,3,5. D. 2,3,4. E. 2,3,5.

Nr 68. Sekwencje mikrosatelitarne (STR) to odcinki DNA:

A. zawierajgce powtorzenia motywow od 1 do 6 nukleotydow.
B. rozdzielajgce poszczegdlne geny.

C. zawierajgce mutacje.

D. podlegajgce mutacjom dynamicznym.

E. odpowiedzialne za sktadanie RNA.

Nr 69. Mutacje dynamiczne to zmiana sekwencji DNA:

A. powodujgca zamiane kodonu stop na kodon dowolnego aminokwasu.

B. powodujgca aberracje chromosomowa.

C. powstajgca na chromosomie Y.

D. polegajgca na wzroscie liczby powtérzen motywu tréj- lub cztero-
nukleotydowego w obrebie genu.

E. wptywajgca na sktadanie RNA.

Nr 70. Dystrofinopatie to grupa chorob:

. 0 podtozu genetycznym polegajgcych na zaniku miesni obreczy barkowe;.
. 0 podfozu genetycznym wywotanych mutacjami dynamicznymi.

. wywotanych mutacjami w genie DMD.

. wywotanych mutacjami w genie SMN1.

0 nieznanym podtozu genetycznym.

moow>

Nr 71. Dystrofia miesniowa Beckera (BMD) jest:
1) chorobg dziedziczgcg sie w sposob recesywny sprzezony z
chromosomem X;
2) chorobg dziedziczgcy sie w sposdb dominujgcy autosomainy;
3) wywotang réznymi mutacjami w genie dystrofiny;
4) wywotang mutacjami nie zmieniajgcymi ramki odczytu genu dystrofiny;
5) wywotang mutacjami wystepujgcymi tylko w poczgtkowym odcinku genu
dystrofiny;
6) wywotang mutacjami dynamicznymi.
Prawidtowa odpowiedz to:
A.2i3. B.1li4. C.2i6. D.1i6. E.2i5.
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Nr 72. Mutacje wywotujgce rdzeniowy zanik miesni dziedziczg sie w sposob:

A. recesywny sprzezony z chromosomem X.

B. recesywny autosomalny.

C. dominujgcy autosomalny.

D. dominujacy sprzezony z pftcia.

E. zgodny z dziedziczeniem genomu mitochondrialnego.

Nr 73. Po porade genetyczng zgtosita sie pacjentka ze zdrowg 18-letnig corkg
I 12-letnim synem, u ktérego zaobserwowano: powiekszone miesnie tydek,
podwyzszony poziom CPK (okoto 3500 jednostek) i klopoty z chodzeniem po
schodach. Pacjentka ma 30-letniego brata, ktéry obecnie porusza sie na wozku
inwalidzkim. W badaniu molekularnym u syna pacjentki i brata pacjentki wykryto
duplikacje eksondéw 45-47 genu DMD z zachowaniem ramki odczytu. Na tej
podstawie mozna stwierdzic:

1) pacjentka moze byc¢ nosicielkg mutacji wywotujgcej BMD;

2) pacjentka jest nosicielkg mutacji wywotujgcej BMD;

3) syn pacjentki jest dotkniety BMD;

4) cérka pacjentki jest nosicielkg BMD;

5) w celu ustalenia nosicielstwa BMD corki nalezy zbada¢ DNA jej ojca;

6) wynik badania molekularnego wskazuje na dystrofig miesniowag

obreczowo-konczynowg (LGMD).

Prawidtowa odpowiedz to:

A.1i5. B.2i3. C.3i4. D. 2,3i4. E. tylko 6.

Nr 74. Potwierdzeniem klinicznego rozpoznania rdzeniowego zaniku miesni
(SMA) jest wykrycie homodelecji:

A. eksonu 7 genu SMN1. D. eksondéw 7 i 8 genu SMN2.
B. eksonu 7 genu SMN2. E. genéw SMN1 i SMNZ2.
C. genu NAIP.

Nr 75. W badaniu prenatalnym w kierunku rdzeniowego zaniku mies$ni, wykona-

nym technikg MLPA, w DNA wyizolowanym z trofoblastu wykryto po jednej kopii

eksonéw 7 i 8 genu SMNL1 i po jednej kopii eksonow 7 i 8 genu SMN2. Oznacza

to, ze ptdd bedzie:

A. dotkniety ostrg postacig choroby — SMA 1.

B. dotkniety tagodng postacig choroby — SMA Ill.

C. zdrowym nosicielem mutacji odpowiedzialnej za SMA.

D. zdrowym nie nosicielem mutaciji.

E. zdrowym nie nosicielem mutacji o podwyzszonym ryzyku posiadania chorego
potomstwa.

Nr 76. Jaki jest prawidtowy zapis, zgodny z obowigzujgcymi zasadami ISCN
2009, kariotypu dziecka ptci meskiej z trisomig 21 (zespotem Downa) powstatg w
wyniku translokacji robertsonowskiej t(14;21)?

A. 46,XY,der(14;21)(g10;q10),+21. D. 47,XY,rob(14;21)(q10;910).
B. 47,XY,der(14;21)(q10;910),+21. E. 45,XY,rob(14;21)(q10;910),+21.
C. 46,XY,+21,der(14,;21)(q10;910).
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Nr 77. Jaki wynik oceny kariotypu w komoérkach ptynu owodniowego analizowa-
nych metodg in situ upowaznia do stwierdzenia kariotypu mozaikowego u ptodu?

A. stwierdzenie trzech komoérek z tg samg aberracjg chromosomowg w jednej
kolonii.

B. stwierdzenie jednej nieprawidtowej komorki w jednym naczyniu w jednej
kolonii.

C. stwierdzenie nieprawidtowych komodrek z tg samg aberracjg w kilku koloniach
pochodzgcych z dwoch naczyn hodowlanych.

D. stwierdzenie dwoch nieprawidtowych komoérek, kazdej z inng aberracjg, w
dwdch koloniach pochodzgcych z dwéch naczyn hodowlanych.

E. stwierdzenie, ze wszystkie komorki jednej kolonii majg takg samg aberracje
chromosomowg a komorki pozostatych kolonii sg prawidtowe.

Nr 78. U dziewczynki z podejrzeniem zespotu Turnera stwierdzono kariotyp
45,X[30]/46,X,+mar[13]. Ktéry z podanych algorytmdéw diagnostycznych powinien
by¢ zastosowany jako pierwszy i obowigzkowy w laboratorium dysponujgcym
metodami cytogenetyki klasycznej i metodg FISH?

A. nie ma potrzeby dalszych badan poniewaz obecnos¢ monosomii chromosomu
X potwierdza podejrzenie kliniczne zespotu Turnera.

B. nalezy wykonaé badania metodg FISH z sondami specyficznymi dla
chromosomow X iY.

C. nalezy zweryfikowa¢ wynik badania analizujgc wiekszg liczbe komdrek
metafazowych.

D. nalezy wykluczy¢ metodg FISH obecnos¢ najczestszego chromosomu
markerowego pochodzgcego z chromosomu 15.

E. nalezy zastosowac FISH w celu identyfikacji chromosomow markerowych o
znanych skutkach klinicznych: i(12p), inv dup(15), i(18p), inv dup(22).

Nr 79. Ktéra z wymienionych ponizej interpretacji cytogenetycznych kariotypu
rec(5)dup(5)(935.3)inv(5)(p15.33935.3)mat jest petna i prawidtowa?

A. nieprawidtowy, niezrébwnowazony kariotyp z duplikacjg chromosomu 5 w
regionie 5q35.3 i inwersjg tego chromosomu stwierdzong u matki.

B. nieprawidtowy kariotyp ze zrekombinowanym chromosomem 5 z inwersjg para-
centryczng pomiedzy punktami ztaman w p15.33 i q35.3 tego chromosomu.

C. nieprawidtowy, niezrownowazony kariotyp z duplikacjg chromosomu 5 w regio-
nie q35.3 powstatg w wyniku rekombinacji w obrebie inwersji paracentrycznej
tego chromosomu pochodzenia matczynego.

D. nieprawidtowy, niezrownowazony kariotyp z duplikacjg chromosomu 5 w
regionie q35.3 do ter pochodzgcg z matczynej inwersji pericentrycznej.

E. nieprawidtowy, niezrownowazony kariotyp ze zrekombinowanym chromoso-
mem 5 pary. Chromosom ten ma duplikacje w regionie 5qter do 5q35.3
i delecje regionu Spter do p15.33 powstatg w wyniku rekombinacji w obrebie
matczynej inwersji pericentrycznej chromosomu 5 z punktami ztaman w
p15.33035.3.
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Nr 80. W jakim celu stosowana jest zazwyczaj metoda uzyskiwania replikacyj-
nych prgzkéw R w analizie nieprawidtowego kariotypu?

A. do charakterystyki aberracji liczbowych autosomow.

B. do analizy regiondéw organizatoréw jgderka chromosoméw akrocentrycznych.

C. do analizy aberracji chromosomu Y.

D. do identyfikacji aktywnego i nieaktywnego chromosomu X, zwtaszcza w
przypadkach translokacji X;Autosom.

E. do ustalania obecnosci polimorficznych regionéw heterochromatynowych.

Nr 81. W jakim celu jest zazwyczaj stosowana metoda zréznicowanego barwie-
nia chromatyd siostrzanych chromosoméw w diagnostyce cytogenetycznej choréb
genetycznych?

A. do wykrywania niezrébwnowazenia chromosomowego powstatego w wyniku
aberracji chromatydowych.

B. do oceny czestosci SCE (wymian chromatyd siostrzanych ang. sister
chromatide exchange) w zespole Blooma.

C. do analizy czestosci ztaman i wymian chromatydowych w anemii Fanconiego.

D. do oceny czestosci spontanicznych aberracji chromatydowych w ataks;ji
teleangiektazii.

E. do badania niestabilnosci chromosomowej w przypadku zwiekszone;j
wrazliwosci na zwigzki alkilujgce.

Nr 82. W ktérym z wymienionych badan nie jest stosowana klasyczna metoda
fluorescencyjnej hybrydyzaciji in situ (FISH)?

A. w analizie i charakterystyce stwierdzonych translokacji chromosomow.
B. w kariotypowaniu molekularnym.

C. w diagnostyce okreslonych zespotow mikrodelecii.

D. w diagnostyce najczestszych aneuploidii.

E. w identyfikacji specyficznych loci chromosomowych.

Nr 83. Do laboratorium przystano prébke krwi okreslong jako krew pepowinowa
na pilne badanie kariotypu. Skierowanie zawierato dane ciezarnej i informacje o
nieprawidtowym wyniku badania USG u ptodu. W ocenie kariotypu limfocytéw
uzyskanych z hodowli tej probki krwi stwierdzono kariotyp 46,XX. Ktéry z
podanych opiséw wyniku tego badania jest wtasciwy i odpowiada standardowi
badan cytogenetycznych i opisu ich wynikow?

A. stwierdzono prawidtowy kariotyp zenski. Konieczna konsultacja w poradni
genetycznej i rozwazenie koniecznosci dalszych badan genetycznych.

B. stwierdzono prawidtowy kariotyp zenski, co wyklucza aberracje chromosomowg
jako przyczyne stwierdzanej u ptodu patologii. Wskazana konsultacja w poradni
genetycznej.

C. stwierdzono prawidtowy kariotyp zenski. Brak informacji o tescie potwierdzaja-
cym ptodowe pochodzenie probki krwi oraz stwierdzenie kariotypu zenskiego
sprawiajg, ze nie ma pewnosci, czy oceniono kariotyp matki czy ptodu. Koniecz-
na jest konsultacja genetyczna i rozwazenie koniecznosci dalszych badan.

D. stwierdzono prawidtowy kariotyp zenski. Konieczne jest wykonanie dalszych
badan genetycznych dla ustalenia przyczyny stwierdzanej u ptodu patologii.

E. stwierdzono kariotyp zenski, w ktorym nie wykazano obecnosci aberracji chro-
mosomowej. Konieczna jest konsultacja genetyczna oraz weryfikacja kariotypu
w innej tkance.
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Nr 84. Jaki jest minimalny standard dotyczacy rozdzielczosci prgzkowej chromo-
somow w konwencjonalnym badaniu kariotypu z limfocytow krwi obwodowej?

A. 550 prgzkdéw w haploidalnym zestawie chromosoméw.

B. 750 prazkéw w haploidalnym zestawie chromosomow.

C. kazda uzyskana w badaniu rozdzielczos¢ prgzkowa chromosomow jest
odpowiednia do oceny kariotypu.

D. wymagana rozdzielczos¢ prgzkowa chromosomow zalezy od wskazania do
oceny kariotypu.

E. 400 prgzkow w haploidalnym zestawie chromosomow.

Nr 85. U dziecka stwierdzono czes$ciowg delecje i czesciowg duplikacje tego
samego chromosomu. Jaka aberracja rodzicielska predysponuje do powstania
takiej nieprawidtowosci?

A. zrownowazona translokacja robertsonowska.  D. inwersja pericentryczna.
B. izochromosom. E. inwersja paracentryczna.
C. zrownowazona translokacja wzajemna.

Nr 86. Analiza aminokwaséw i acylokarnityn w suchej kropli krwi na bibule
metodg tandemowej spektroskopii mas (TMS, MS/MS) ma powszechne
zastosowanie w diagnostyce uwarunkowanych genetycznie chorob
metabolicznych. Jednorazowe wykonanie tego badania pozwala na ustalenie
rozpoznania nastepujgcej liczby jednostek chorobowych:

A.5. B.10. C.15. D.>20. E. powyzsze stwierdzenie jest fatszywe.

Nr 87. Analiza profilu kwaséw organicznych metodg chromatografii gazowe;j
sprzezonej ze spektroskopig mas (GC-MS) pozwala na wykrycie kilkunastu
uwarunkowanych genetycznie wad metabolizmu na podstawie specyficznych
i swoistych odchylen w badaniu wykonanym w jednorazowej porcji moczu. Ktore z
wymienionych ponizej defektow mozna ostatecznie rozpoznac tg metodg?

1) acyduria izowalerianowa (IVA);

2) acyduria mleczanowa (LA);

3) acyduria homogentyzynowa (alkaptonuria);

4) acyduria metylomalonowa (MMA);

5) deficyt dehydrogenazy sredniotancuchowych kwasow ttuszczowych

(MCAD).

Prawidtowa odpowiedz to:

A. 2,3,4,5. B. 1,3,4,5. C.1,2,45. D. 1,2,3,5. E.1,2,34.

Nr 88. Populacyjne badania przesiewowe noworodkéw w kierunku wrodzonych
wad metabolizmu noworodkow w Polsce w 2012 roku nie obejmowaty:

1) fenylokatonurii; 4) mukowiscydozy;

2) galaktozemii; 5) wrodzonego przerostu nadnerczy.

3) niedoczynnosci tarczycy;
Prawidtowa odpowiedz to:

A. zadna z wymienionych. B.2,5. C.24,5. D. tylko 2. E. tylko 5.
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Nr 89. Analiza aminokwasoéw i acylokarnityn w suchej kropli krwi na bibule metodg
tandemowej spektroskopii mas (TMS, MS/MS) jest metodg diagnostyczng powszech-
nie stosowang w nowo powstajgcej podspecjalnosci ,pediatria metaboliczna”. Analiza
jest juz wykorzystywana w codziennej praktyce lub moze znalez¢ zastosowanie w:

1) populacyjnych badaniach przesiewowych;

2) diagnostyce wczesnoobjawowej (tzw. skrining selektywny") i réznicowej;

3) badaniach noworodkéw z rodziny ryzyka genetycznego;

4) diagnostyce prenatalnej i preimplantacyjnej;

5) diagnostyce posmiertnej.
Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 90. Podstawg diagnostyki choréb lizosomalnych jest oznaczanie aktywnosci
odpowiednich enzyméw w sktadnikach morfotycznych krwi, fibroblastach i w surowicy.
Do chorob metabolicznych rozpoznawanych tg drogg nalezg miedzy innymi:

1) choroba Gauchera; 4) choroba Tay-Sachsa;

2) gangliozydoza GM1,; 5) choroba Pompe'go.

3) choroba Niemann-Picka;
Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 91. Wedtug aktualnych szacunkéw czestos$¢ wystepowania chorob
mitochondrialnych u dzieci jest zblizona do:

A.1:<500 000 urodzen. D. 1:10 000 urodzen.
B.1:100 000 urodzen. E. 1:1 000 urodzen.
C. 1:50 000 urodzen.

Nr 92. Ktéry z wymienionych objawéw choroby mitochondrialnej uzasadnia bez-
posrednig analize DNA (bez poprzedzajgcej biopsji miesnia) - ukierunkowang na
wykrycie mutacji w okreslonym genie odpowiedzialnym za wystgpienie choroby?

1) kardiomiopatia u pacjenta ptci meskiej z neutropenig i acydemiag
3-metyloglutakonows;

2) zespot Leigha z acydemig mleczanowg w pierwszym roku zycia u
polskiego niemowlecia;

3) petnoobjawowy zespdt Kern-Sayre'a (blok przedsionkowo-komorowy,
cukrzyca/niedoczynnosc¢ przytarczyc, zwyrodnienie barwnikowe
siatkowki u pacjenta z kwasicg mleczanows.

Prawidtowa odpowiedz to:

A.tylko 1. B. tylko 2. C. tylko 3. D. wszystkie wymienione. E.Zzadna z wymienionych.

Nr 93. Ktére z wymienionych zrodet materiatu biologicznego jest przydatne w
diagnostyce mitochondrialnej?

1) wycinki tkanek (w zamrozeniu) pobrane w czasie biopsji, sekcji lub

eksplanty;

2) preparaty histologiczne z biopsji miesnia;

3) hodowla fibroblastéw;

4) surowica, 0socze, mocz;

5) bioptat miesnia zabezpieczony w formalinie.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.tylko 5. B. 3,4. C.tylko2. D. tylko 1. E. wszystkie wymienione.
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Nr 94. Geny znajdujgce sie w mtDNA dziedziczg sie:

A. W sposoOb sprzezony z ptcig.  D. niezgodnie z prawami Mendla.
B. tak jak geny autosomalne. E. zadna z powyzszych odpowiedzi nie jest
C. niezaleznie. prawdziwa.

Nr 95. Geny dziedzicza sie w sposdb sprzezony ze soba:

A. jezeli znajdujg sie na roznych chromosomach.

B. tylko wtedy, gdy znajdujg sie na chromosomach pici.

C. jezeli znajdujg sie blisko siebie na tym samym chromosomie.
D. sprzezenie dotyczy tylko dwoch alleli tego samego genu.

E. zadna z powyzszych odpowiedzi nie jest prawdziwa.

Nr 96 W zakresie zainteresowan proteomiki znajduje sie:

1) sktad wszystkich biatek w komorce;

2) sktad wszystkich izoform i zmodyfikowanych postaci biatek;

3) interakcje miedzy biatkami;

4) identyfikacja SNP w strukturze miRNA;

5) opis struktury biatek;

6) produkty metabolizmu biatek;

7) powstanie banku przeciwciat dla wszystkich poznawanych biatek.
Prawidtowa odpowiedz to:

A. wszystkie wymienione. B.1,2,3,5,7. C.26. D.tylko6. E.1,35.

Nr 97. Podczas nieinwazyjnych badan prenatalnych w | trymestrze cigzy stwier-
dzono u ptodu zwiekszong przeziernos¢ karkowg (NT), podwyzszenie poziomu
wolnej podjednostki beta gonadotropiny tozyskowej (fBhCG) oraz obnizony
poziom osoczowego biatka typu A zwigzanego z cigzg (PAPP-A). Moze to
przemawiac¢ za wystgpieniem u ptodu:

A. trisomii 13 warunkujgcej wystgpienie cech klinicznych zespotu Pataua.
B. trismomii 18 (zespo6t) Edwardsa.

C. trisomii 21.

D. triploidii pochodzenia matczynego.

E. kariotypu 47,XXY.

Nr 98. W innym przypadku nieinwazyjne badania prenatalne w | trymestrze cigzy
poza wykazaniem u ptodu zwiekszonej przeziernosci karkowej (NT), pozwolity na
wykazanie nie tylko obnizonego poziomu osoczowego biatka typu A zwigzanego z
cigzg (PAPP-A) lecz rowniez obnizenie poziomu wolnej podjednostki beta
gonadotropiny tozyskowej (fBhCG). Moze to przemawiac za wystgpieniem u ptodu:

A. trisomii 13 warunkujgcej wystgpienie cech klinicznych zespotu Pataua.
B. trismomii 18 (zesp6t) Edwardsa.

C. triploidii pochodzenia matczynego.

D. monosomii 45, X.

E. prawdziwe sg odpowiedzi A,B,C.
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Nr 99. U 20-letniej niskorostej pacjentki z zaburzeniami miesigczkowania podej-
rzewano aberracje strukturalng jednego z jej dwoch chromosomow X. Po zastoso-
waniu techniki CBG w obserwowanym chromosomie stwierdzono obecnosc jed-
nego centromeru, ale dodatkowo na szczycie ramion krétkich (Xp) uwidoczniono
duzy blok heterochromatynowy. Podejrzewano, ze jest to efekt translokacji nie-
znanej wielkosci fragmentu chromosomu Y na chromosom X. Ktory z ponizszych
krokow diagnostycznych wydaje sie najwtasciwszy w kolejnym etapie badan?

A. przeprowadzenie FISH z sondg specyficzng dla genu SRY.

B. przeprowadzenie FISH z sondg centromerowg dla chromosomu Y.

C. wykonanie analizy mapy delecyjnej chromosomu Y z uwzglednieniem par
starteréw specyficznych dla poszczegdlnych interwatéw molekularnych w
obrebie chromosomu Y.

D. zastosowanie mikromacierzy celem ustalenia punktéw ztaman w chromoso-
mach XiY.

E. wykorzystanie w ramach FISH sondy ,malujgcej” dla euchromatyny
chromosomu Y.

Nr 100. Zaktadajgc, ze pacjentka opisana w poprzednim pytaniu moze by¢
ptodna, jeden z podanych nizej przyktadow moze by¢ skutkiem stwierdzonej u niej
translokacji chromosomowej. Wskaz, ktory:

A. kazda z corek, podobnie jak matka bedzie nosicielkg rozpoznanej translokaciji,
z objawami klinicznymi o podobnej ekspres;ji jak u matki.

B. kazda z corek bedzie miata prawidtowy kariotyp zenski 46,XX dzieki posiadaniu
przez matke drugiego, prawidtowego chromosomu X.

. kazdy z synéw musi by¢ zdrowy ze wzgledu na uzyskanie od ojca
prawidtowego chromosomu Y.

. U kazdego syna pacjentki wystgpi azoospermia.

. o drugi syn pacjentki bedzie wykazywat objawy nullisomii w zakresie genow
zlokalizowanych w dystalnym fragmencie ramion krotkich chromosomu X.

m o @)

Nr 101. U drugiego dziecka zdrowych, niespokrewnionych rodzicéw zlecono ba-
danie cytogenetyczne z powodu cech fenotypowych zespotu Downa i rozpoznano
kariotyp 46,XX,der(21;21)(g10;q10),+21. Starsze dziecko jest w wieku szkolnym

i rozwija sie prawidtowo. W zwigzku z tym nalezy:

. zbadac kariotyp matki.

. zbadac kariotyp ojca.

. zbadac kariotyp obojga rodzicow.

. wykluczy¢ nosicielstwo fuzji centrycznej z udziatem chromosomow 21 u
starszego dziecka.

. odstgpic€ od dalszych badan cytogenetycznych u cztonkdw tej rodziny, gdyz
aberracja stwierdzona u drugiego dziecka jest rearanzacjg powstatg de novo.

OO0 wm>

m
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Nr 102. W ostrej biataczce szpikowej (AML) korzystne rokowniczo sg nastepujg-
ce rearanzacje chromosomowe:

1) t(8;21); 2)t(15;17); 3)inv(16); 4)t(9;22); 5)1(6;9); 6)-5/50-.
Prawidtiowa odpowiedz to:
. wszystkie wymienione.
.1,2,3.
. 4,5.
1,4.
nie ma zwigzku miedzy rokowaniem przebiegu AML, a typem stwierdzone]
rearanzacji chromosomowe;.

mmoO >

Nr 103. U 16-letniej pacjentki z cechami catkowitej dysgenezji gonad (46,XY
CGD; pierwotny brak miesigczki, brak rozwoju trzeciorzedowych cech ptciowych,
hipogonadyzm hipergonadotropowy) rozpoznano kariotyp 46,XY. Najwtasciw-
szym, kolejnym krokiem diagnostycznym powinno byc:

A. badanie kariotypu ojca pacjentki dla celow porownawczych.

B. przeprowadzenie analizy mapy delecyjnej chromosomu Y.

C. sekwencjonowanie DNA pacjentki pod kgtem mutacji w obrebie ramki odczytu
genu SRY.

D. zastosowanie FISH z sondg specyficzng dla genu SRY.

E. potwierdzenie rozpoznania cytogenetycznego w fibroblastach skory.

Nr 104. Przyczynami zespotu Angelmana, okreslajgcymi algorytm postepowania
diagnostycznego mogg byc:
1) ojcowska delecja regionu 15011-13;
2) matczyna disomia (UPD);
3) ojcowska disomia (UPD);
4) mutacja imprintingowa matczyna (mikrodelecja w centrum pietnowania);
5) mutacje genu UBE3A.
Prawidtowa odpowiedz to:

A.1,24p5. B.1,2,5. C. 3,4,5. D. 1,5. E. 2,4.

Nr 105. Ponizej przedstawiono wyniki badan cytogenetycznych pieciu nowotwo-
réw wykonanych metodg klasyczng. W ktérym przypadku nie jest uzasadnione
wykonanie dodatkowych badah metodg CGH?

A. 46,X,1(X;18)(p11;q11). D. 46,XX,dup(1)(q22925).
B. 46,XX,del(5)(q13). E. 47 XX,+r.
C. 46,XY,der(8)t(8;12)(q11;q15).

Nr 106. Nowotworem zwigzanym z mutacjg genu supresorowego RB1 jest:

A. siatkéwczak ztosliwy.
B. rak piersi i jajnika.

C. nerwiakowtokniak.
D. rak jelita grubego.

E. guz Wilmsa.
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Nr 107. Rodowdd ponizej przedstawia rodzine, ktorej cztonkowie chorujg na
chorobe dziedziczong w sposaob:

A. autosomalny dominujgcy. @]

B. autosomalny recesywny. j |—_'—|
C. recesywny sprzezony z pitcig.

D. dominujacy sprzezony z ptcia.

E.

mitochondrialny. _ I_n_l ‘ I_I_l

Nr 108. Chorzy cztonkowie rodziny, ktérej rodowdd przedstawiono w poprzednim
zadaniu, mogg chorowac na:

A. rodzinng hipercholesterolemie. D. hemofilie A.
B. torbielowatos¢ nerek u dorostych. E. mukowiscydoze.
C. dystrofie miesniowg Duchenn.

Nr 109. Wybierz zdanie fatszywe dotyczgce translokacji robertsonowskiej:

A. zawsze biorg w niej udziat chromosomy akrocentryczne.

B. krotkie ramiona chromosomow uczestniczgcych w translokacji, zazwyczaj
ulegajg utracie.

C. mezczyzna, u ktoérego stwierdzono kariotyp: 45,XY,der(14;21)(q10;910) jest
zdrowym nosicielem translokacji.

D. wszystkie dzieci wyzej wymienionego mezczyzny bedg zdrowe.

E. dziewczynka, u ktorej stwierdzono kariotyp: 46,XX,der(14;21)(q10;910),+21 ma
fenotyp zespotu Downa.

Nr 110. W kolejnych etapach konczenia hodowli amniocytéw dodaje sie:

A. utrwalacz, kolchicyne, hipotonik. D. hipotonik, kolchicyne, utrwalacz.
B. utrwalacz, hipotonik, kolchicyne. E. kolchicyne, hipotonik, utrwalacz.
C. kolchicyne, utrwalacz, hipotonik.

Nr 111. W celu okreslenia polimorfizmu (wariantéw morfologicznych) chromoso-
mow akrocentrycznych nalezy zastosowac barwienie technikg AQNOR poniewaz
wybarwia:

A. telomery chromosomow. D. centromery.
B. heterochromatyne chromosomoéw. E. euchromatyne chromosomoéw.
C. rejony jgderkotworcze.

Nr 112. Uzywajgc techniki cytogenetyki klasycznej (technika GTW) mozemy
wykKryc:

A. trisomie, tranzycje, inwersje paracentryczng.

B. inwersje paracentyczng, translokacje niezrownowazong, trisomie.

C. transwersje, izochromosom, translokacje zrownowazong.

D. monosomig, chromosom pierscieniowy, transwersje.

E. translokacje robertsonowskg, transwersje, chromosom pierscieniowy.
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Nr 113. U niemowlecia stwierdzono cechy dysmorfii pod postacig szerokiego

i wysokiego czofa, skgpego owtosienia skroni i czota, rzadkich brwi i rzes; rozpoz-
nano tez wade serca, wade odbytu oraz przepukline przeponowsg; podejrzewano
zespot Pallister-Killian; zlecono badanie kariotypu; podczas oceny cytogenetycz-
nej limfocytow krwi obwodowej w 1 na 25 analizowanych metafaz stwierdzono
chromosom markerowy. Jakie powinno by¢ najwtasciwsze, dalsze postepowanie?

A. mimo stwierdzenia w dotychczasowej analizie jednej tylko komérki z chromoso-
mem markerowym nalezy wykorzysta¢ sonde malujgcg dla chromosomu 12 dla
potwierdzenia, ze takie jest pochodzenie chromosomu markerowego w zwigzku
Z sugestig rozpoznania klinicznego.

B. nalezy zwiekszy¢ liczbe analizowanych komorek do 100 celem oceny rzeczy-
wistej czestosci wystepowania linii komorkowej z chromosomem markerowym
w limfocytach krwi obwodowe.

C. zaproponowac biopsje skory, aby ocenic kariotyp fibroblastéw, co pozwala w
przypadku zespotu Pallister-Killian na potwierdzenie trisomii lub tetrasomii 12p
w ukfadzie mozaikowym lub niemozaikowym w 50-100% komorek.

D. odstgpi¢ od dalszego postepowania diagnostycznego ze wzgledu na bardzo
matg procentowo liczbe komorek, w ktdrych wystepuje chromosom markerowy,
z watpliwoscig czy mogg od niego zaleze¢ cechy fenotypowe dziecka.

E. wykorzysta¢ macierz CGH dla ustalenia rozpoznania cytogenetycznego.

Nr 114. Ze zwigzku zdrowych klinicznie kobiety i mezczyzny urodzito sie dwoch
synow i corka. Jeden z synow i corka chorujg na rzadkg chorobe monogenowa.
Jaki jest typ dziedziczenia sie tej choroby?

A. mitochondrialny. D. sprzezony z picia.
B. dominujgcy autosomainy. E. recesywny autosomalny.
C. autosomalny dominujgcy lub recesywny.

Nr 115. Wystepowanie objawéw klinicznych pewnej choroby genetycznej zalezy
od liczby identycznych kopii okreslonego genu w genomie pacjenta. Ktora z
wymienionych analiz bedzie najbardziej przydatna do okreslania réznic w liczbie
kopii tego genu u badanych pacjentéw?

. sekwencjonowanie catej sekwencji kodujgcego genu.

. sekwencjonowanie zaréwno eksondw, jak i intronéw badanego genu.

. synteza fragmentu genu przy uzyciu reakcji PCR w czasie rzeczywistym.

. sekwencjonowanie transkryptu badanego genu.

elektroforetyczna analiza liczby prazkow odpowiadajgcych produktom PCR dla
badanego genu.

moow

Nr 116. Hybrydyzacja kwaséw nukleinowych jest mozliwa dzieki:

A. roznicy w fadunku elektrycznym kazdej z czgstek DNA.
B. komplementarnosci nici DNA.

C. wielkosci czgsteczki.

D. prawdziwe sg odpowiedzi A,C.

E. zadna z powyzszych odpowiedzi nie jest prawdziwa.
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Nr 117. Aby powieli¢ w jednym eksperymencie PCR genom cztowieka nalezy:

A. pocig¢ DNA genomowy enzymem restrykcyjnym.

B. prowadzi¢ synteze przez 24 godziny.

C. powieli¢ DNA technikg PCR z mieszaning szescio-nukleotydowych starteréw o
losowej sekwencji nukleotyddw.

D. zastosowac kolejno rozne typy polimerazy DNA.

E. powielenie genomu w jednym eksperymencie PCR jest niemozliwe.

Nr 118. Aby zdiagnozowaé molekularnie jedng z mitochondriopatii nalezy:

>

. ha matrycy wyizolowanego DNA powieli¢ technikg PCR stosowny fragment
genu ze specyficzng dla niego parg starterow.

. wyizolowac mitochondria.

. zastosowac rozdziat fragmentow DNA w elektroforezie pulsacyjne;.

. wykonac analize za pomocg testow enzymatycznych.

zadna z podanych metod nie jest wlasciwa.

Mmoo

Nr 119. Czy SNP (polimorfizm pojedynczego nukleotydu) mozna zidentyfikowaé
tngc DNA enzymem restrykcyjnym?

A. tylko po procedurze hybrydyzacji technikg Southerna.

B. tak, jezeli znajduje sie w miejscu sekwencji rozpoznawanej przez ten enzym.
C. enzymy restrykcyjne nie dajg mozliwosci identyfikacji SNP.

D. tylko wtedy gdy SNP to zmiana typu missens.

E. tak, ale po transkrypcji do RNA.

Nr 120. Jak powinien wyglada¢ zgodny z aktualnymi rekomendacjami HGVS
zapis genotypu pacjenta, u ktérego w jednym allelu genu zidentyfikowano mutacje
p.SerdX, a w drugim allelu nie stwierdzono zadnej mutacji? Sekwencje fragmentu
eksonu 1 przedstawiono na rysunku. Sekwencje ATG pierwszego kodonu
podkres$lono:  sexwENCJA REFERENCYJNA nr NM_000482.3
1 AATTGGRAGCAAATGACATCACAGCAGGTCAGAGAARAAGGSTTGAGCGGCAGGCACCCA
61 GAGTAGTAGGTCTTTGGCATTAGGAGCTTGAGCCCAGACGGCCCTAGCAGSGACCCCAGC

121 GCCCGAGAGACCATGCAGAGSTCGCCTCTGGALALGGCCAGCGTTGTCTCCAAACTTTTT
~M-=Q-=R-=F——P-—-Lo—E=-—K-= b= =S e —§——K——L——F—

SEKWENCJA ALLELU ZAWIERAJACEGO MUTACJE U PACJENTA:

1 AATTGGAAGCAAATSACATCACAGCAGGTCAGAGAALMAGSGTTGAGCGGCAGGCACCCA

61 GAGTAGTAGGTCTTTGGCATTAGGAGCTTGAGCCCAGACGGCCCTAGCAGGGACCCCAGC

121 GCCCGAGAGACCATGCAGAGGTAGCCTCTGGRLALLGGCCAGCGTTGTCTCCAAACTTTTT
~M--Q--R--X—

A. c.[11C>AJ[11C]. D. c.[L1A>C];[=].
B. c.[L11C>AJ:[=]. E. c.[143C>AJ:[0].
C. c.[143C>AL:[F].

Dzigkujemy !



