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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 poprawnos¢ 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 nowa, 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 $cislego zarachowania.

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

Twaj zestaw zadan testowych zostat oznaczony jako WERSJA |. W zwigzku 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. Fenotyp Rh ™" charakteryzuje sie brakiem ekspresji antygenéw Rh co jest
wynikiem:

A. delecji genu RHD.

B. duplikacji w 4 egzonie genu RHD.

C. mutacji w genie RHAG.

D. substytucji w genie RHCE 676C>G.

E. rekombinacji wysoce homologicznych sekwencji genow RHD/RHCE.

Nr 2. W helisie DNA, potrojne wigzania wodorowe sg tworzone pomiedzy:

. zasadg purynowg adeniny i pirymidynowg tyminy.

. zasadg pirymidynowa adeniny a purynowg tyminy.

. zasadg purynowg cytozyny a pirymidynowg guaniny.
. zasadag purynowag uracylu a pirymidynowag guaniny.
zasadg purynowg guaniny a pirymidynowg cytozyny.

moowd

Nr 3. W badaniu grupowym krwi u matki wykazano grupe A1 a u domniemanego
ojca B. Jakie cechy w uktadzie ABO moze mie¢ dziecko?

A. AB. B. A, C. B. D. 0. E. kazdg z tych grup.

Nr 4. Niezgodno$¢ miedzy fenotypem uktadu ABO (oznaczonym serologicznie) a
odpowiednim genotypem nie moze by¢ wynikiem:

braku mozliwosci zréznicowania fenotypu heterozygot z genem 0.
obecnosci genu B *.

mutacji w genie strukturalnym transferazy N-acetylogalaktozaminy.
alloimmunizacji antygenem epitopu A;.

mutacji w genie strukturalnym transferazy fukozy.

moowz2

Nr 5. Ukfad HLA jest najbardziej polimorficznym uktadem gendéw cztowieka,
pomimo to zrezygnowano z oznaczania i opiniowania na jego podstawie w
sprawach ,spornego ojcostwa”. Wskaz fatszywy powdd tej rezygnaciji:

A. z uwagi na koniecznosc¢ réznicowania wielu antygenow na poziomie sekwencji
DNA.

. Z uwagi na stabg ekspresje antygendéw HLA na btonie komdrkowej erytrocytow.

. ze wzgledu na zjawisko niezrownowazenia sprzezen haplotypow HLA.

. ze wzgledu na wysoki koszt technik diagnostycznych.

ze wzgledu na wykrycie polimorfizmu DNA.

Mmoo

Nr 6. Izoallele to allele:

A. jednego markera o tej samej dtugosci, ale roznej strukturze jednostek
repetytywnych.

B. jednego markera.

C. roznych markeréw o tej samej dtugosci.

D. réznych markerdw i roznej dtugosci.

E. jednego markera o réznej dtugosci i nieparzystej liczbie jednostek
repetytywnych.
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Nr 7. Bliznieta dizygotyczne:

. mogg mie¢ dwu réznych ojcow biologicznych.

zawsze majg tego samego ojca biologicznego.

zawsze majg dwu réznych ojcow biologicznych.

gdy znacznie roznig sie stopniem rozwoju, z reguty majg dwu réznych ojcéw
biologicznych.

E. mogag mie¢ dwu réznych ojcow biologicznych tylko wtedy, gdy réznig sie picia.

o0 w>

Nr 8. Zjawisko chimeryzmu, moze by¢ jatrogenne lub naturalne. W przypadku
genetyki sgdowej chimeryzm moze miec:

znikome, pomijalne znaczenie.

istotne znaczenie, dlatego nalezy pyta¢ o ewentualne transplantacje.

nie ma zadnego znaczenia, jezeli zrédtem materiatu biologicznego sg wymazy
policzkowe.

nie ma znaczenia, jezeli rownolegle bada sie wymaz policzkowy i probke krwi.
nie ma znaczenia, gdy bada sie mikroskopijne skrawki skory pobrane z 10
roznych miejsc ciata.

Ow>
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Nr 9. Bliznieta monozygotyczne:

sg zawsze odréznione od siebie w rutynowym badaniu genetycznym STR.
mozna je odrozni¢ od siebie wytgcznie po zbadaniu mitochondrialnego DNA.
mozna je zroznicowac, po przeprowadzeniu badan metylacji DNA.

mozna je zroznicowac badajgc w/w polimorfizm DNA, ale w komdrkach szpiku.
moga by¢ odrdznione od siebie w rutynowym badaniu genetycznym YSTR.

moowz>

Nr 10. W komorce jajowej cztowieka znajduje sie nastepujgca ilos¢ DNA:

A. 1,54 pg DNA.

B. 3,08 pg DNA.

C. 6,16 pg DNA.

D. 12,32 pg DNA.

E. inna, wieksza ilo§¢ DNA.

Nr 11. Wskaz prawdziwe stwierdzenie dotyczgce lokalizacji chromosomowych
12p1, 12q1, 10¢2, 10p3:

A. 12p1i 12p3 lezg na krotkim ramieniu chr. 12, 12p3 blizej telomeru niz 12p1;
1091 i 1092 lezg na dtugim ramieniu chr. 10, 10q1 blizej centromeru niz 10g2.

B. 12p1i 12p3 lezg na dlugim ramieniu chr. 12, 12p3 blizej telomeru niz 12p1;
1091 i 1092 lezg na dtugim ramieniu chr. 10, 10q1 blizej centromeru niz 10g2.

C. 12p1 i 12p3 lezg na krétkim ramieniu chr. 12, 12p3 blizej telomeru niz 12p1;
1091 i 1092 lezg na krétkim ramieniu chr. 10, 10q1 blizej centromeru niz 1092.

D. 12p1i 12p3 lezg na krotkim ramieniu chr. 12, 12p3 dalej telomeru niz 12p1;
1091 i 1092 lezg na dtugim ramieniu chr. 10, 10g1 blizej centromeru niz 10g2.

E. 12pli 12p3 lezg na krétkim ramieniu chr. 12, 12p3 dalej od telomeru niz 12p1;
1091 i 1092 lezg na dtugim ramieniu chr. 10, 10g1 dalej od centromeru niz
1092.
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Nr 12. Analiza przebiegu zdarzenia kryminalnego poprzez badanie: odciskow,
rozpryskow, plam i rozbryzgdw krwi na miejscu przestepstwa, po raz pierwszy
zostata zaproponowana i opisana w monografii wydanej w 1898 roku autorstwa:

A. Glazka. D. Popielskiego.
B. Jaklinskiego. E. Piotrowskiego.
C. Grzywo-Dgbrowskiego.

Nr 13. Pierwszg ekspertyze dla celdéw sgdowych, dotyczacg ustalania ojcostwa
opartg na grupach krwi uktadu ABO, wykonat:

A. Schiff w 1924 r. D. Landsteiner w 1918 r.
B. Bernstein w 1922 r. E. Dungern w 1916 r.
C. Hirszfeld w 1920 r.

Nr 14. Poczgtkiem genetyki sgdowej byto odkrycie, ze grupy krwi dziedziczg sie
zgodnie z regutami Mendla, dokonane przez:
A. Wiennera w 1903 r. D. Dungerna i Hirszfelda w 1910 .

B. Janskiego w 1906 r. E. Krnke w 1913 r.
C. Lattesa w 1909 .

Nr 15. Pierwszy powszechnie stosowany test do stwierdzania obecnosci biatka
ludzkiego w sladzie kryminalistycznym byt opracowany przez:

A. Hirszfelda w 1953 r. D. Dungernaw 1910 .
B. Uhlenhutha w 1901 r. E. Jabulay’a w 1923 r.
C. Bersteinaw 1923 r.

Nr 16. Pierwszy powszechnie stosowany test do stwierdzania obecnosci
hemoglobiny krwi byt opracowany przez:
A. Teichmanna w 1854 r. D. Landsteinera w 1901 r.

B. Lattesaw 1919 r. E. Wagenara w 1923 r.
C. Holzeraw 1941 .

Nr 17. Ludwik Hirszfeld btednie sgdzit, Ze osoby o grupie krwi 0 mogg mie¢
dziecko o grupie krwi AB, i odwrotnie. Btad ten zostat sprostowany przez:

A. Lattesaw 1913 . D. Schiffaw 1922 r.
B. Smitha w 1915 . E. Bersteina w 1923 r.
C. Kowalskiego w 1921.

Nr 18. Pierwszy narodowy rejestr profili genetycznych oparty na technologii
genotypowania loci STR powstat w:

A. Austrii. B. Holandii. C. Niemczech. D. Wielkiej Brytanii. E. USA.
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Nr 19. Uszereguj polimorficzne markery DNA wedtug wzrastajacego tempa

mutaciji:

A. mikrosatelity, minisatelity, polimorfizmy jednonukleotydowe (SNP), warianty
liczby kopii (CNV).

B. minisatelity, mikrosatelity, polimorfizmy jednonukleotydowe (SNP), warianty
liczby kopii (CNV).

C. polimorfizmy jednonukleotydowe (SNP), warianty liczby kopii (CNV),
mikrosatelity, minisatelity.

D. minisatelity, mikrosatelity, warianty liczby kopii (CNV), polimorfizmy
jednonukleotydowe (SNP).

E. polimorfizmy jednonukleotydowe (SNP), minisatelity, warianty liczby kopii
(CNV), mikrosatelity.

Nr 20. Wskaz fatszywe stwierdzenie dotyczgce polimorfizmu RFLP
oznaczanego sondami multilokusowymi:

A. wzory fragmentow restykcyjne pozwanego-dziecka-matki muszg byc¢ rozdzielone
na tym samym elektroferogramie.

B. bialleliczny model dziedziczenia jest podstawg obliczen biostatysycznych.

C. olbrzymie zréznicowanie fragmentéw restrykcyjnych dotyczy nie tylko naczelnych.

D. sonda 33.6 zostata skonstruowana w oparciu o sekwencje cztowieka.

E. sonda MZ1.3 zostata skonstruowana w oparciu o sekwencje wirusa.

Nr 21. Oznaczony polimorfizm VNTR sondg MS 1 nie pozwala na ustalenie:

. dtugosci allela z doktadnoscig do 1 nukleotydu.

. czestosci oznaczonych alleli w danej populacii.

. wzoru allelicznego dla sondy MS 1 badanego osobnika.

. wzoru allelicznego osownika dla sondy MS 1, ktéry mogt by¢ uzyty w bazie
danych.

E. wzoru allelicznego dla sondy MS 1 w sSladzie biologicznym.

OO w>

Nr 22. Ktéry z nizej wymienionych VNTR (zdefiniowanych poprzez locus oraz
uzywang sonde) wykazuje najwiekszg heterozygotycznos¢ w wiekszosci
typowych populacji?

A. D1S7 (MS1). D. D14S13 (pCMM101).

B. D2S44 (yNH24). E. D17S79 (V1).

C. D4S139 (yNH24).

Nr 23. ,Phantom of Heilbronn” to przypadek szeroko komentowany w $rodowisku

genetykow sgdowych i dotyczacy:

A. seryjnego mordercy ujetego dzieki badaniom DNA wykonanym na duzej liczbie
wyselekcjonowanych podejrzanych.

. btednej interpretacji wynikow badan mtDNA.

. identyfikacji seryjnego mordercy na podstawie sekwencjonowania catego

genomu.

. kontaminacji fabrycznie nowego jednorazowego wyposazenia stuzgcego do

zabezpieczania Sladow.

identyfikacji szczgtkdw ofiar seryjnego mordercy.

m O Ow
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Nr 24. Marker DYS385 zostat oznaczony w $ladzie biologicznym za pomoca
jednego z komercyjnie dostepnych zestawdéw do amplifikacji loci Y-STR.
Uzyskany wynik: ,11-12-13-14", wskazuje na:

A. obecnos¢ materiatu biologicznego mezczyzny z aberracjg chromosomu Y.
B. obecnos¢ mieszaniny DNA pochodzgcej od co najmniej dwoch mezczyzn.
C. obecnos¢ mieszaniny DNA pochodzgcej od co najmniej czterech mezczyzn.
D. obecnos¢ kontaminacii.

E. mozliwosc¢ rzadkiej rekombinacji z chromosomem X.

Nr 25. Wynik analizy mitochondrialnego DNA (mtDNA: ,T16172C, T16189C,
C16270T, G16319A, T16519C, A73G, C150T, A263G, -309.1C, -315.1C” stanowi
oznaczenie sekwenciji:

A. petnego regionu kontrolnego.

B. regionu kodujgcego.

C. petnego genomu mitochondrialnego.
D. segmentéw HVS-I, HVS-Il i HVS-III.
E. gendw cytb i ND4.

Nr 26. W wyniku analizy sekwencji mitochondrialnego DNA dla dwdch probek
(A'i B) uzyskano nastepujgce haplotypy — A: T16093Y, A263G, -309.1C, -309.2C,
-315.1C; B: 263G, -309.1C, -315.1C. Wskaz kwalifikacje stowng, ktora stanowi
najwiasciwszg interpretacje porownania haplotypow A i B:

A. probka A i B pochodzg z tej samej linii zenskiej.

B. nie mozna kategorycznie wykluczy¢ pochodzenia probek A i B z tej samej linii
zenskiej.

. hiemozliwe jest sformutowanie konkluzji z przeprowadzonego poréwnania.

. halezy wykluczy¢ pochodzenie probek A i B z tej samej linii zenskiej.

probka A zostata zanieczyszczona inng probkg pochodzgcg od osoby

niespokrewnionej w linii zenskie;.

moo

Nr 27. Nowe rekomendacje Miedzynarodowego Towarzystwa Genetyki Sgdowej
(ISFG) dotyczgce nomenklatury alleli markeréw STR (2016):

A. sugerujg wykorzystanie aktualnie istniejgcych baz danych czestosci alleli loci
STR do oceny statystycznej wynikdw uzyskiwanych metodami
sekwencjonowania wielkoskalowego (MPS).

B. wprowadzajg zmiany w nomenklaturze alleli loci STR analizowanych za
pomocg elektroforezy kapilarnej w zwigzku z duzg iloscig danych uzyskanych
dla tych samych loci metodami MPS.

C. zakfadajg przejscie od elektroforezy kapilarnej do metod MPS w badaniach loci
STR w genetyce sgdowej w najblizszej przysztosci.

D. sugerujg wycofanie niektérych superzmiennych loci STR, np. SE 33 z praktyki
sgdowej z uwagi na zbyt duzg liczbe mikrowariantow.

E. precyzujg minimalne wymagania nomenklaturowe dla mikrosatelitow o ztozonej
strukturze sekwencji badanych za pomocg metod MPS.
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Nr 28. Klasyfikacja haplogrupowa sekwencji mitochondrialnego DNA cztowieka,
zalecana przez Miedzynarodowe Towarzystwo Genetyki Sgdowej (ISFG) jako
element kontroli jakosci danych, oparta jest na diagnostycznych mutacjach:

regionu kodujgcego.

regionu kontrolnego.

regionu kontrolnego i kodujgcego.

segmentow HVS-I, HVS-II i HVS-III.

regionu kontrolnego oraz genéw kodujgcych biatka.

moowz

Nr 29. Przyktadami loci STR, ktore nie posiadajg prostej struktury sekwengciji
repetytywnej sa:

D21S11, SE33, D2S1338, FGA, VWA.

SE33, D5S818, CSF1PO, THOL1.

TPOX, D7S820, D13S317, D16S539.

D18S51, SE33, Y-GATA-H4, PENTA E.

HPRTB, DXS8378, DXS7132 oraz wszystkie loci wchodzgce w sktad tzw.
,haplotypu minimalnego” chromosomu Y.

mooOwz2

Nr 30. Markery Y-STR o wysokim tempie mutacji:

A. wykorzystywane sg do klasyfikacji haplogrupowej chromosomow Y.

B. mozna wykorzysta¢ w badaniach pokrewienstwa do rozrézniania pomiedzy
blisko spokrewnionymi mezczyznami.

C. wykorzystywane sg z wyboru do rekonstrukciji filogenetycznych, ze wzgledu na
niski poziom homoplazji.

D. nie nadajg sie do identyfikacji sladoéw biologicznych, ze wzgledu na duzg liczbe
prywatnych alleli.

E. stanowig zestaw loci Y-STR zaliczanych do tzw. ,haplotypu minimalnego”.

Nr 31. Loci X-STR, wykorzystywane w genetyce sgdowej m.in. w niektérych
rodzajach badan pokrewienstwa:

A. sg bardziej podatne na dryf genetyczny niz mikrosatelity autosomalne, m.in. ze
wzgledu na mniejszg niz w przypadku autosomalnych STR efektywng wielkos¢
populacji (Ne dla X stanowi % wartosci Ne wtasciwej dla autosomoéw).

B. wykazujg z reguty mniejsze niz w przypadku autosomalnych STR réznice
miedzypopulacyjne.

C. dostarczajg wynikow genotypowania, ktére mogg by¢ bezposrednio (np. bez
koniecznosci statystycznej rekonstrukcji) przedstawiane w postaci haplotypow
dla os6b obojga pfci.

D. nie podlegajg mutacjom zmieniajgcym liczbe powtdrzen, z uwagi na ogolnie
nizsze tempo mutacji w loci chromosomu X w odniesieniu do autosomoéw.

E. znajdujg sie w jednej grupie sprzezen.



laboratoryjna -10 - WERSJA I
genetyka sadowa wiosna 2016

Nr 32. Od szeregu lat najczesciej stosowanym w laboratoryjnej genetyce
sgdowej polimorfizmem sg ukfady typu STR (Short Tandem Repeats). Ten rodzaj
polimorfizmu jest spotykany:

A. tylko u cztowieka.

B. tylko w rzedzie naczelnych.

C. u wszystkich zwierzat kregowych.

D. u wszystkich Eucariota, zarobwno zwierzat jak i roslin.

E. u wszystkich zywych organizmoéw.

Nr 33. W badaniach genetycznych silnie zdegradowanego ludzkiego materiatu
biologicznego prawdopodobienstwo oznaczenia profilu DNA mitochondrialnego
(mtDNA) jest znacznie wyzsze niz DNA jgdrowego. Nie wynika to z faktu, ze:

A. kolista struktura mtDNA chroni przed degradacjg.

B. wnetrze mitochodrium stanowi dodatkowe zabezpieczenie mtDNA przed
degradacja.

C. liczba kopii mtDNA przypadajgca na pojedynczg ludzkg komoérke znacznie

D

przewyzsza liczbe kopii DNA jgdrowego.
. w analizie polimorfizmu mtDNA wykorzystuje sie metody o znacznie wyzszej
czutosci.
E. sekwencje introndw sg bardzo kroétkie.

Nr 34. Analiza markeréw na chromosomie Y jest szczegdlnie cenna w:

A. badaniu wymazu z pochwy po gwatcie w przypadku braku plemnikow w
preparacie.

badaniu wymazu z pochwy po gwatcie w przypadku licznych plemnikéw w
preparacie.

ustalaniu ojcostwa.

ustalaniu macierzynstwa.

badaniu skrajnie zdegradowanego materiatu biologicznego.

w0
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Nr 35. Stosowang strategig zwiekszania czutosci analizy markeréw typu STR w
badaniach probek o niskiej zawartosci DNA nie jest:

. zwiekszenie liczby cykli reakcji PCR.

. zwiekszenie czasu iniekcji produktow PCR podczas elektroforezy.
. oczyszczanie produktow PCR.

. uzycie do amplifikacji skroconych uktadow typu STR.

obnizenie temperatury przytgczania starteréw reakcji PCR.

moowd

Nr 36. U okoto 2% procent mezczyzn pochodzenia azjatyckiego podczas badania
pici za pomocg genu amelogeniny dochodzi do ,drop-out” allelu Y na skutek:

A. duplikacji intronu 1 genu amelogeniny.

B. odwrdcenia sekwencji intronu 1 genu amelogeniny.
C. delecji fragmentu chromosomu Y.

D. delecji fragmentu chromosomu X.

E. btedéw polimerazy w reakcji PCR.
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Nr 37. Regiony PAR1 oraz PAR2 zlokalizowane na koricach chromosomu Y:

. rekombinujg z homologicznymi regionami na chromosomie X.

. rekombinujg z homologicznymi regionami na chromosomie 21.

. rekombinujg z homologicznymi regionami na chromosomach autosomalnych.
. rekombinujg pomiedzy sobg.

sg fragmentami ktore nie podlegajg rekombinaciji.

moowd

Nr 38. Czestos¢ mutacji (mutation rate) markeréw typu STR chromosomu Y (z
pominieciem uktadéw RM — szybko mutujgcych) zawiera sie w przedziale:

A. 0,001% - 0,004%.
B. 0,1% - 0,6%.

C. 1% - 0,1%.

D. 0%.

E. 0,0001% - 0,0005%.

Nr 39. Najczesciej spotykang haplogrupg mtDNA w populacji Polski jest:
Al B. J. C. K. D.T. E. H.

Nr 40. W czasie interpretacji wynikéw analizy sekwencji mtDNA stwierdzono, ze
badana probka z miejsca zdarzenia rézni sie od probki porobwnawczej w jednej
pozycji nukleotydowej, bez sladoéw heteroplazmii. Wynik taki:

A. nie wyklucza podejrzanego jako zrodta Sladu.

B. wyklucza podejrzanego jako zrodto sladu.

C. jest nierozstrzygajacy.

D. wskazuje na wystgpienie btedu przypadkowego.
E. wskazuje na wystgpienie kontaminacji.

Nr 41. Tempo mutacji w czgsteczce mitochondrialnego DNA jest:

A. 10-krotnie wyzsze niz w jgdrowym DNA.
B. 2-krotnie wyzsze niz w jgdrowym DNA.
C. 5-krotnie nizsze niz w jgdrowym DNA.
D. 10-krotnie nizsze niz w jgdrowym DNA.
E. takie samo jak w jagdrowym DNA.

Nr 42. Slad biologiczny poddano badaniom metodg PCR w zakresie genu
amelogeniny (AMEL X,Y) oraz markera DYS391. Uzyskany wynik, odpowiednio:
X, 10”7, wskazuje na:

A. preferencyjng amplifikacje DNA zenskiego w mieszaninie pochodzgcej od
kobiety i mezczyzny.

mozliwos¢ mutacji w miejscu wigzania starterow do PCR.

degradacje DNA skutkujgcg ,wypadnieciem” diuzszego produktu PCR.
duplikacje chromosomu X.

mozliwos¢ delecji kopii genu amelogeniny z chromosomu Y.

mooOw
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Nr 43. Poziom dodatkowych pikow (tzw. stutter peaks) obserwowanych na
elektroforegramach produktéw amplifikacji loci STR:

A. jest generalnie wyzszy w przypadku dtuzszych alleli o regularnej strukturze
powtdrzen.

B. jest generalnie wyzszy w przypadku mikrosatelitdw o powtorzeniach bogatych
w pary GC.

C. jest generalnie nizszy w przypadku amplifikacji niewielkich ilosci DNA (LCN).

D. jest wyzszy w przypadku loci STR o powtdrzeniach cztero- niz
trojnukleotydowych.

E. jest wyzszy w przypadku loci o powtorzeniach piecio- niz dunukleotydowych.

Nr 44. Najczestszg zmiang o charakterze hydrolitycznym, ktérej podlega DNA
postmortem jest:

A. depurynacja.

B. powstawanie miejsc apirymidynowych.
C. deaminacja cytozyny i adeniny.

D. hydroliza wigzan beta-N-glikozydowych.
E. hydroliza wigzan fosfodwuestrowych.

Nr 45. Sktadnikami kosci hamujgcymi PCR sa:

A. jony wapnia i kolagen. D. hem i taniny.
B. kwas humusowy i fulwowy. E. zanieczyszczenia glebowe oraz
C. huminy i podchloryn sodu. mikroorganizmy.

Nr 46. Wskaznikiem degradacji DNA z materiatu kostnego moze byé¢:

. spadek ilosci kolagenu.

. wzrost racemizacji kwasu asparaginowego.

. zjawisko ,allelic drop-out i drop-in” oraz efekt ,ski-slope” widoczne na
elektroforegramach.

D. wzrost wydajnosci PCR w miare rozciehczania ekstraktu DNA.

E. spadek wydajnosci PCR w miare zmniejszania wielkosci amplikonow.

Ow>

Nr 47. Analityczny prog odciecia, deklarowany przez laboratoria genetyczno-
sgdowe badajgce markery STR z wykorzystaniem PCR i elektroforezy kapilarnej:

A. wynosi od 50 do 75 RFU i nie zalezy od modelu analizatora kapilarnego, z
uwagi na staty poziom szumow.
B. jest jednakowy dla wszystkich zestawow do amplifikacji multipleksowej i nie
zalezy od rodzaju znakowania fluorescencyjnego.
C. jest catkowicie arbitralny i moze zawieraC sie w zakresie od 50 do 5000 RFU.
D. pozwala na unikniecie zjawiska ,pull-up” obserwowanego niekiedy na
elektroforegramach.
. jest ustalany indywidualnie przez laboratorium, co jest poprzedzone szeregiem
eksperymentéw walidacyjnych.

m
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Nr 48. Techniki sekwencjonowania wielkoskalowego (MPS) niosg w sobie duzy
potencjat dla badan zdegradowanego DNA w genetyce sgdowej z uwagi na:

A. generowanie krétkich odczytéw sekwencji z duzym pokryciem, a w przypadku
niektérych podejs¢, brak etapu PCR.

B. mozliwos¢ oznaczania tych samych markeréw, ktore byty dotychczas badane
za pomocg elektroforezy kapilarnej.

C. przepustowosc¢ wielokrotnie przewyzszajgcg sekwencjonowanie DNA metodg
Sangera.

D. mozliwos¢ ujawniania najnizszych poziomow heteroplazmii w
mitochondrialnym DNA.

E. mozliwos¢ naprawy DNA przez enzymy wykorzystywane podczas
przygotowywania bibliotek DNA.

Nr 49. Do kategorii tzw. alleli niemych (ang. null lub silent) zalicza sie warianty
loci STR, ktore:

A. nie zostaty ujawnione po przeprowadzeniu PCR ze wzgledu na degradacje DNA.

B. nie zostaty ujawnione po przeprowadzeniu PCR z uwagi na inhibicje reakcji.

C. nie zostaty ujawnione po przeprowadzeniu PCR ze wzgledu na mutacje w miejscu
wigzania starterow.

D. nie zostaly sklasyfikowane po elektroforezie kapilarnej, gdyz nie miaty swoich
odpowiednikow w drabinie alleliczne;.

E. nie zostaty prawidtowo sklasyfikowane po elektroforezie kapilarnej, ze wzgledu na
niepetng poliadenylacje.

Nr 50. Metody reverse dot blot oraz elektroforeza w zelu poliakrylamidowym byty
wykorzystywane w nastepujgcych kitach do identyfikacji osobniczej:

A. DQ Alpha AmpliType Kit - elektroforeza w zelu poliakrylamidowym; Polymarker
- reverse dot blot; AmpliType D1S80 - elektroforeza w zelu poliakrylamidowym.

B. DQ Alpha AmpliType Kit - reverse dot blot; Polymarker - reverse dot blot;
AmpliType D1S80 - elektroforeza w zelu poliakrylamidowym.

C. DQ Alpha AmpliType Kit - reverse dot blot; Polymarker - elektroforeza w zelu
poliakrylamidowym; AmpliType D1S80 - elektroforeza w zelu
poliakrylamidowym.

D. DQ Alpha AmpliType Kit - reverse dot blot; Polymarker - reverse dot blot;
AmpliType D1S80 - reverse dot blot.

E. DQ Alpha AmpliType Kit - elektroforeza w zelu poliakrylamidowym; Polymarker
- elektroforeza w zelu poliakrylamidowym; AmpliType D1S80 - elektroforeza w
zelu poliakrylamidowym.

Nr 51. Podstawg metody barwienia prazkéw DNA w zelach PAA zwanej
,srebrzeniem” jest:

A. mieszanina (1:1) azotanu i weglanu srebra. D. azotan srebra i formaldehyd.
B. chlorek srebra i formalina. E. srebro metaliczne i kwas solny.
C. chlorowodorek srebra.
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Nr 52. Barwienie typu ‘Christmas Tree stain’ jest stosowane w wykrywaniu:

A. leukocytow. D. komoérek naskorka.

B. komoérek nabtonkowych. E. komorek naskdrka w roznicowaniu

C. plemnikéw. z komorkami nabtonka pochwy.

Nr 53. Ponizszy wynik uzyskany po elektorforezie kapilarnej produktu amplifikacji
locus STR z uzyciem jednego z komercyjnych kitow (materiat od jednej osoby)
wskazuje na:

A. obecnosc¢ 2 alleli, zbyt duzg ilos¢ matrycowego DNA.

B. obecnosc¢ 2 alleli, zbyt matg ilos¢ matrycowego DNA.

C. duplikacje badanego locus u danej osoby na jednym chromosomie.
D. kontaminacje materiatu.

E. obecnosc¢ 2 alleli, zbyt matg liczbe cyki PCR.

Nr 54. Cechg Chelexu, ktéra jest krytyczna dla jego zastosowania w izolacji DNA
jest:

A. wigzanie poliwalentnych jonoéw metali.

B. wysoka temperatura wrzenia.

C. chelatowanie nukleotydow.

D. chelatowanie zasad purynowych.

E. chelatowanie zasad pirymidynowych.

Nr 55. Ktéra z metod izolacji DNA wykorzystuje czgstki krzemowe o
wiasciwosciach paramagnetycznych?

A. Chelex. D. wszystkie wymienione.
B. DNA 1Q, Prepfiler. E. zadna z wymienionych.
C. QlAamp spin columns.

Nr 56. Wykres ponizej przedstawia krzywg standardowg sporzadzong dla reakg;ji
RT PCR prowadzonej w celu okreslenia stezenia DNA w prébce. Prawidtowy opis
0Si X 1y to:

x: Ci, y: 1/log[DNA]
X: -log [DNA] , y: C;
X: Ci, y: [DNA]
X
X

: log [DNA], y: C; y
- log [DNA], y: 2

moowz2
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Nr 57. Ktére rownanie przedstawia poprawnie zalezno$¢ pomiedzy liczbg kopii
produktu po przeprowadzeniu c cykli PCR (N¢)? Ny liczba czgsteczek matrycy w
wyjsciowej probce DNA, E — wydajnos¢ reakcji PCR.

A. N¢ = N+ NoE°.

B.N:. =N, (1 +E)".

C. Ne =N, (2E)°
D. Ne =N, (1 +E)*°
E. Ne =N, 2°.

Nr 58. Wskaz zdanie falszywe dotyczgce reakcji PCR w czasie rzeczywistym:

A. reporter i quencher znajdujg sie, odpowiednio, na 5’ i 3’ koncu sondy TagMan.

B. w niektérych analizach wykorzystujgcych PCR w czasie rzeczywistym do
mieszaniny reakcyjnej dodaje sie barwnika ROX.

. przy projektowaniu sond TagMan mozna wykorzysta¢ ‘minor groove binder’.

. funkcjg quenchera jest hamowanie fluorescencji barwnika reporterowego.

w reakcji TagMan istotng role odgrywa 3’->5’ eksonuklazowa aktywnosc¢

polimerazy DNA.

moo

Nr 59. Polimeraza AmpliTagGold umozliwia hot-start PCR dzieki:

A. modyfikacji chemicznej blokujgcej enzym, ale umozliwiajgcej jego reaktywacje
przy pH<7.

. zablokowaniu enzymu przeciwciatem, ktére oddysocjowuje podczas inkubacji
przez ok 10 min w 95°C.

. odpornosci na temperature ~95°C.

. tolerancji wysokiego stezenia jonow Mg.

zadnemu z wymienionych.

o
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Nr 60. Objawem wadliwej kalibracji spektralnej analizatora genetycznego jest:

. zhnaczne obnizenie pikow w jednym lub wiecej kolorze.

. obecnos¢ dodatkowych pikow w pozycji n+1.

. obecnos¢ dodatkowych pikéw w pozycji n-4.

. obecnos¢ mniejszych pikow w innym kolorze pod wysokimi pikami okreslonego
koloru.

E. znaczne podwyzszenie pikow w jednym lub wiecej kolorze.

OO m>

Nr 61. Wartos$¢ progu analitycznego w profilowaniu STR z uzyciem sekwenatora
kapilarnego typ 310, typ 3130 wynosi:

A. 5000 RFU.

B. 500 RFU.

C. 0,5 RFU.

D. ustalana jest doswiadczalnie.
E. 50 RFU.
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Nr 62. Dodatkowe piki mniejsze o ok. 1 pz poprzedzajgce wtasciwe piki
(. znajdujace sie w oczekiwanych pozycjach) sg prawdopodobnie skutkiem:

A. przeterminowanego polimeru.

B. niepetnej denaturacji produktu PCR.

C. zbyt wysokiego napiecia elektroforezy.

D. niepetnej addycji A do konca 3’ produktu PCR przez polimeraze DNA.
E. kontaminacji.

Nr 63. Sondy typu TagMan stosowane w technice qPCR do pomiaru ilosci DNA
sg zbudowane wedtug schematu:

A. 5’- barwnik ,reporter”---sonda.

B. 5’ —barwnik ,reporter’---sonda---3’-barwnik ,quencher”.
C. 5’ —barwnik ,quencher’---sonda---3’-barwnik ,reporter”.
D. 5" —barwnik ,quencher’---sonda.

E. 5 —barwnik ,reporter’---sonda---3’-barwnik ,reporter”.

Nr 64. W czasie pomiaru ilosci DNA metodg gPCR w préobce otrzymano
podniesiony wynik CT dla IPC co swiadczy o:

A. matej ilosci DNA w probce. D. kontaminacji odczynnikow.
B. duzej ilosci jondw magnezu w probce. E. awarii urzgdzenia.
C. obecnosci inhibitoréw reakcji PCR.

Nr 65. Pojawianie sie efektu stochastycznego w analizie markerow typu STR jest
wynikiem:

. zbyt duzej ilosci cykli w reakcji PCR.

. amplifikacji DNA w ilo$ci powyzej 500 pg.

. zbyt duzej ilosci DNA w probkach.

. zbyt krétkiego czasu wydtuzania korncowego w reakcji PCR.

amplifikacji DNA w ilosci ponizej 100 pg.

moowd

Nr 66. Wystepowanie zjawiska alleli niemych (zerowych) w badaniach markeréw
typu STR jest miedzy innymi minimalizowane poprzez stosowanie w
komercyjnych zestawach do amplifikaciji:

A. zwigzkow stabilizujgcych czgsteczke DNA.

B. dodatku albuminy.

C. wiekszej ilosci polimerazy.

D. mieszaniny ,zdegenerowanych” starteréw reakcji PCR.
E. dodatku jonéw wapnia.

Nr 67. W analizie elektroforetycznej markeréw STR o cztero-nukleotydowej dtugosci
jednostki repetytywnej, przyjeta maksymalna wysokos¢ produktéw typu ,stutter N-4” w
stosunku do wysokosci prawdziwego allela wyrazona w procentach wynosi:

A. 15%. B. 35%. C. 1%. D. 25%. E. 0,5%.
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Nr 68. W reakcji PCR etap koncowej inkubacji np. temperaturze 72°C ma na
celu:

A. inaktywacje polimerazy.

B. naprawe peknietych nici DNA.

C. zuzycie wolnych nukleotydow z mieszaniny reakcyjne;j.
D. wydtuzanie wszystkich amplikonéw do formy +A.

E. redukcje produktow typu N+4.

Nr 69. Oznaczenie trzech alleli w locus typu STR w $ladzie pochodzgcym z
pojedynczego zrodta nie jest spowodowane:

iloscig kopii w tym duplikacjami i delecjami.

mutacjami somatycznymi.

duplikacjami chromosomowymi.

mozaicyzmem.

uszkodzeniami DNA zwigzanymi z procesem degradaciji.

moowz2

Nr 70. Zjawisko ,pull-up” w analizie elektroforetycznej markerow typu STR z
uzyciem automatycznych analizatorow DNA to artefakt wywotywany przez:

. zbyt niskie napiecie elektroforetyczne.

. zbyt krétki czas iniekcji probki.

. hiewtasciwg kalibracje spektralng aparatu.

. wytrgcanie sie mocznika wewnatrz kapilar.
zanieczyszczenia w buforze elektroforetycznym.

moowd

Nr 71. Czynnikiem dodawanym do polimeru, ktéry zapobiega renaturacji
jednoniciowego DNA i tworzeniu struktur drugorzedowych w trakcie elekroforezy
kapilarnej jest:

A. formamid. B. mocznik. C. kwas octowy. D. etanol. E. izopropanol.

Nr 72. Pozytywna reakcje w badaniu testem przesiewowym Phosphatesmo KM
powoduje:

obecnosc¢ plemnikow.

aktywnos¢ enzymu kwasnej fosfatazy.
obecnosc¢ zwigzku sperminy.

obecnos¢ biatka PSA.

aktywnos$¢ enzymu alkalicznej fosfatazy.

moowz2

Nr 73. W obcietym fragmencie wiosa (trzonie, bez cebulki) mozna przeprowadzi¢
badanie DNA w nastepujgcym zakresie:

A. w petnym zakresie.

B. tylko cechy DNA mitochondrialnego.

C. tylko cechy DNA identyfikujgce ptec.

D. tylko cechy DNA identyfikujgce gatunek.

E. wilos bez cebulki nie nadaje sie do badan DNA.



laboratoryjna -18 - WERSJA I
genetyka sadowa wiosna 2016

Nr 74. Wieloalleliczne polimorfizmy jednonukleotydowe (SNP) majg lepsza
perspektywe zastosowania w identyfikacji sladéw biologicznych w genetyce
sgdowej niz loci bialleliczne z uwagi na:

A. ich wiekszg liczbe w genomie cztowieka.

B. ich bardzo wysokie tempo mutacji.

C. mozliwosc¢ interpretacji mieszanin DNA.

D. mozliwos¢ badania materiatu silnie zdegradowanego.
E. tatwiejsze genotypowanie.

Nr 75. Najlepszymi markerami pochodzenia biogeograficznego we wspotczesne;
genetyce sgdowej s3g:

A. mikrosatelity autosomalne, ze wzgledu na duzg zmiennos¢ wewnatrz populaciji.
B. markery haploidalne (mtDNA i loci SNP nierekombinujgcej czesci chromosomu
Y), ze wzgledu na silne zr6znicowanie miedzykontynentalne oraz zmiennos¢

uksztaltowang przez procesy demograficzne zalezne od pici.

C. autosomalne polimorfizmy nukleotydowe (SNP) wykazujgce duze réznice
czestosci alleli pomiedzy populacjami.

D. retrotranspozony Alu, ze wzgledu na brak homoplazji, tozsamosc¢ ze wzgledu
na pochodzenie (IBD) i fatwos¢ oznaczania metodg PCR w materiale silnie
zdegradowanym.

E. loci X-STR, ze wzgledu na ich wystepowanie w grupach sprzezen.

Nr 76. Jednym z najbardziej obiecujgcych markeréw predykcji wieku osoby na
podstawie Sladow krwi poprzez ocene metylacji CpG jest gen:

A. OCA2. B. ASIP. C. ELOVL2. D. HERC2. E. SLC45A2.

Nr 77. Czes¢ algorytméw wykorzystywanych do przewidywania jako$ciowych
cech fizycznych na podstawie analizy DNA (np. koloru skory i teczéwki oka) w
genetyce sgdowej oparta jest na:

analizie wariancji molekularnej (AMOVA).
analizie gtbwnych sktadowych (PC).
skalowaniu wielowymiarowym (MDS).
wielomianowej regresiji logistycznej.
metodzie najwiekszej oszczednosci (MP).

moowz2

Nr 78. Aplikacja SNIPPER wykorzystywana w genetyce sgdowej do
przewidywania pochodzenia biogeograficznego:

. stuzy do skalowania wielowymiarowego macierzy dystansow genetycznych.

. jest odmiang metody wektoréw nosnych (SVM).

. stuzy do wyznaczania dystansow FST pomiedzy populacjami.

. wykorzystuje bayesowski system klasyfikacji probek o nieznanym pochodzeniu
do populacji referencyjnych na podstawie czestosci alleli.

stuzy do obrazowania graficznego wynikow analizy struktury populacji za
pomocg programu STRUCTURE.

o0 w>
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Nr 79. Oznaczenie parametru RMNE (random man non excluded):

A. zalecane jest szczegolnie przy ocenie statystycznej mieszanin DNA, w ktérych
nie da sie wyrdznic profilu wiekszosciowego oraz okresli¢ liczby osob, ktorych
materiat sktada sie na mieszanine.

B. wymaga przyjecia zatozen co do liczby oraz pochodzenia etnicznego oséb,
ktoérych materiat sktada sie na mieszanine.

C. jest zalecane w przypadku wszystkich mieszanin DNA, zamiast okreslania
parametru LR.

D. jest rownowazne okresleniu parametru LR dla mieszaniny DNA, w ktorej
sygnaty pochodzgce od poszczegolnych pikdw na elektroforegramie sg z
reguty nizsze niz 100 RFU.

E. jest rodzajem genotypowania probabilistycznego, wykorzystywanego w
aplikacji LRmix.

Nr 80. Wartos¢ RMNE (random man non excluded) = 0,05 obliczona dla
interpretowanej mieszaniny DNA oznacza:

A. w mieszaninie moze znajdowac sie DNA 95 proc. losowo wybranych z os6b z
populaciji.

B. w mieszaninie moze znajdowac sie DNA 5 proc. losowo wybranych osob z
populaciji.

C. w mieszaninie moze znajdowac sie DNA jednej na 20 losowo wybranych osob
z populaciji.

D. w mieszaninie moze znajdowac sie DNA jednej na 5 losowo wybranych oséb z
populacji.

E. 5 proc. szanse wykluczenia losowo wybranego mezczyzny.

Nr 81. Badania predykcji koloru oczu i wiosow w genetyce sgdowej sg bardziej
zaawansowane niz predykcja koloru skory, ze wzgledu na:

A. bardzo duzg homogennosc¢ populacji europejskiej w zakresie koloru wtosow
i teczowki oka.

B. globalne (miedzykontynentalne) zroznicowanie koloru skory oraz zwigzang z
nim koniecznos¢ prowadzenia szerokogenomowych badan asocjacyjnych
(GWAS) w populacjach réznych kontynentow.

C. prosty sposob dziedziczenia koloru oczu i wtosow.

D. bardzo silne rozwarstwienie populacji azjatyckich pod wzgledem zréznicowania
koloru wtosow.

E. silng asocjacje koloru oczu i wtosow z typami antropologicznymi wyréznianymi
w Europie.

Nr 82. Markerami wykorzystywanymi najpowszechniej do identyfikacji
gatunkowej sladow biologicznych w genetyce sadowej sa:

mitochondrialne geny cytb i COI.

autosomalne loci STR specyficzne dla gatunku.
mitochondrialne geny cytb i COIII.
mitochondrialne geny cytb i NDA4L.
mitochondrialne geny 12S i 16S rRNA.

moow>»
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Nr 83. Do specyficznego ujawniania ludzkiej krwi obwodowej mozna
wykorzystac:

1) wybrane markery mRNA;

2) wybrane markery miRNA,;

3) badania poziomu metylacji CpG;

4) test benzydynowy;

5) test na obecnosc¢ amylazy.
Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 84. Do oceny wieku plam krwi mozna wykorzystac:

A. badania poziomu ekspresji genow metabolizmu podstawowego.

B. zmiany stosunku ilosciowego 18S rRNA do mRNA beta-aktyny w jednostkach
czasu.

. markery bakteryjne, takie jak 16S rRNA.

. zmiany stosunku ilosciowego miRNA-1 do miRNA-133a w jednostkach czasu.

badania transkryptomow za pomocg metod sekwencjonowania

wielkoskalowego (MPS).

moo

Nr 85. W zjawisku transferu wtérnego, wektorem materiatu biologicznego nie sa:

A. rekawiczki jednorazowe. D. skalpele wielorazowego uzytku.
B. pedzle daktyloskopijne. E. slady biologiczne.
C. pincety wielorazowego uzytku.

Nr 86. Reakcja chemiluminescencji luminolu w trakcie poszukiwania sladow krwi
zachodzi poniewaz:

. czgsteczki luminolu ulegajg redukcji.

. czgsteczki luminolu ulegajg utlenianiu.

. czgsteczki luminolu sg katalizatorem reakciji.

. atomy zelaza w czgsteczce hemoglobiny ulegajg utlenianiu.
atomy zelaza w czgsteczce hemoglobiny ulegajg redukciji.

moow>

Nr 87. W celu potwierdzenia swoich kompetencji technicznych laboratorium
genetyki sgdowej powinno:

A. uczestniczy¢ w badaniach poréwnawczych organizowanych przez laboratoria

badawcze.

B. uczestniczy¢ w badaniach biegtosci organizowanych przez laboratoria posiada-
jace wdrozony i akredytowany system zarzgdzania jakoscig zgodnie z wyma-
ganiami normy PN-EN ISO/IEC 17025:2011 w zakresie danej metody.

. posiada¢ kompetentny personel techniczny wykonujgcy badania.

. postugiwac sie w praktyce laboratoryjnej najnowszymi technikami badawczymi.

. uczestniczy¢ w badaniach biegtosci organizowanych przez laboratoria
posiadajgce wdrozony i akredytowany system zarzgdzania jakoscig zgodnie z
wymaganiami normy PN-EN ISO/IEC 17043:2011 w zakresie badanej metody.

moO
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Nr 88. Genetyczne techniki identyfikacji ptynéw ustrojowych stosowane obecnie
w laboratoriach sgdowych sg oparte na:

analizie delecji w intronach gendéw regulatorowych.

analizie poziomu mRNA tkankowo specyficznych markerow.

analizie rearanzacji genetycznych w lekkich tancuchach immunoglobin.
analizie markerow mikrosatelitarnych.

analizie specyficznych tkankowo antygenéw powierzchniowych komérek.

mooOwz>

Nr 89. W celu utrzymania systemu zarzgdzania jakoscig po otrzymaniu certyfika-

tu akredytacji wydanego przez Polskie Centrum Akredytacji laboratorium genetyki

sgdowe;j:

A. powinno postepowaé zgodnie z procedurami zatwierdzonymi w trakcie audytu
certyfikujgcego, nie dokonujgc zadnych zmian w systemie zarzgdzania.

B. powinno wprowadzac¢ najnowsze techniki badawcze bez koniecznosci
oczekiwania na kolejny audyt.

C. nie musi postepowac z scisle z ustalonymi procedurami.

D. powinno postepowac zgodnie z procedurami i nieustannie doskonali¢ system
zarzgdzania.

E. ma petng dowolnos¢ w postepowaniu do kolejnego audytu.

Nr 90. Izolacja DNA z plemnikéw jest niemozliwa gdy roztwor ekstrakcyjny
nie zawiera w swym sktadzie:

A. detergentu. B. proteinazy K. C.DTT. D.EDTA. E.jonéw wapnia.

Nr 91. W procesie identyfikacji genetycznej szczatkéw ludzkich zabezpieczonych
50 lat po Smierci osoby, do badan nalezy wybra¢ fragment:

A. mostka. B. obojczyka. C. talerza miednicy. D. trzonu kosci udowej. E. zebra.

Nr 92. Rudy kolor wiosow u ludzi jest najsilniej skorelowany z polimorficznymi
pozycjami w genie:
A. MC1R. B. SLC24A4. C. TYR. D. TYRPL1. E. ASIP.

Nr 93. Walidacja metody badawczej jest to wytgcznie:

. Sprawdzenie powtarzalnosci oznaczenia.

. okreslenie czutosci metody.

. spetnienie oczekiwan zleceniodawcy.

. sprawdzenie spetnienia wymagan do zamierzonego zastosowania.
okreslenie btedu systematycznego metody.

Mmoo >

Nr 94. Oznaczenie ,EtO sterilised” na jednorazowym plastikowym wyposazeniu
laboratoryjnym wskazuje, ze do usuniecia kontaminacji DNA producent uzyt:

A. alkoholu etylowego w formie gazowej. D. strumienia elektronéw.
B. promieniowania gamma. E. promieniowania UV.
C. gazowego tlenku etylenu.
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Nr 95. Oznaczenie 15 uktadéw STR (najczesciej uzywanych komercyjnych multi-
plekséw) pozwoli w obliczeniach probabilistycznych uzyskaé wartosci Pl >

100 000 dla wszystkich badanych przypadkdw ,,0 ustalenie spornego ojcostwa”
oile:

A. badamy pozwanego/dziecko/matke, bez uwzglednienia czestosci mutacji
I wspotczynnika pokrewienstwa.

B. badamy pozwanego/ dziecko/matke, bez uwzgledniania wspotczynnika
pokrewienstwa.

C. badamy tylko pozwanego i dziecko, bez uwzgledniania czestosci mutaciji
I wspotczynnika pokrewienstwa.

D. badamy tylko pozwanego i dziecko, bez uwzglednienia wspoétczynnika
pokrewienstwa.

E. nie uzyskamy wartosci PI> 100 000 we wszystkich przypadkach.

Nr 96. Parametr theta moze oznaczac:
1) identycznosc alleli ze wzgledu na pochodzenie (IBD);
2) miare dystansu genetycznego pomiedzy populacjami;
3) miare wariancji pomiedzy populacjami;
4) miare homozygotycznosci;
5) miare heterozygotycznosci.

Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 97. Po przeprowadzeniu genetycznych badan ojcostwa w klasycznym
uktadzie matka-dziecko-pozwany, uzyskano wartos¢ wspoétczynnika ojcostwa (PI)
= 1000. Wynik ten oznacza, ze:

A. ojcostwo pozwanego jest 1000 razy bardziej prawdopodobne niz ojcostwo
innego, niespokrewnionego z pozwanym mezczyzny.

B. pozwany jest biologicznym ojcem dziecka z prawdopodobienstwem
graniczgcym z pewnoscig.

C. uzyskanie wynikéw badan DNA (genotypdw badanych osob) jest 1000 razy
bardziej prawdopodobne przy zatozeniu, ze pozwany jest biologicznym ojcem
dziecka, niz otrzymanie tych samych wynikow przy zatozeniu, ze ojcem dziecka
jest inny, niespokrewniony z pozwanym mezczyzna.

D. ojcostwo pozwanego jest praktycznie udowodnione, o ile biologicznym ojcem
dziecka nie jest jego bliski krewny.

E. wedtug Komisji Genetyki Sgdowej Polskiego Towarzystwa Medycyny Sgdowe;j
i Kryminologii zbadano zbyt mato markerow genetycznych, gdyz wskaznik
ojcostwa (PI) nie przekroczyt progu 10 000.
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Nr 98. Po przeprowadzeniu badan $ladu biologicznego, stwierdzono zgodnosé
profili DNA $ladu i materiatu porownawczego pobranego od podejrzanego oraz
wyznaczono warto$é ilorazu wiarygodnosci (LR) = 2 x 10%°. Wskaz zdanie
stanowigce nieprawidlowg kwalifikacje stowng uzyskanego wyniku:

A. wynik badan DNA jest (LR) razy bardziej prawdopodobny przy zatozeniu, ze
Slad zostat pozostawiony przez podejrzanego, niz przy zatozeniu, ze Slad
pozostawita inna, losowo wybrana osoba z populacji.

B. wynik badan DNA wskazuje, ze prawdopodobienstwo pozostawienia sladu
przez podejrzanego jest (LR) razy wyzsze niz prawdopodobienstwo
pozostawienie Sladu przez kogos innego.

C. dowodd z badania DNA bardzo silnie wspiera hipoteze oskarzenia.

D. dowdd z badania DNA swiadczy bardzo silnie na niekorzysc hipotezy obrony.

E. dowdd z badania DNA przedstawiony zostat za pomocg stosunku
prawdopodobienstw warunkowych.

Nr 99. Zgodnie z regutami przyjetymi przez Komisje Genetyki Sgdowej Polskiego
Towarzystwa Medycyny Sgdowej i Kryminologii w biezgcych (2016) ¢wiczeniach
miedzylaboratoryjnych dotyczgcych ustalania pokrewienstwa, w tym ojcostwa:
1) kryteriami potwierdzenia ojcostwa sg wartosci wspotczynnika ojcostwa
(P1) oraz prawdopodobienstwa ojcostwa (p) odpowiednio 1 000 000 oraz
99,9999 proc., przy prawdopodobienstwie a priori rownym 50 proc.;
2) kryteriami wykluczenia ojcostwa sg niezgodnosci pomiedzy genotypami
dziecka i domniemanego ojca w co najmniej trzech zbadanych loci;
3) loci STR o najwyzszym tempie mutacji nalezy poming¢ w obliczeniach
wspotczynnika ojcostwa (Pl) oraz prawdopodobienstwa ojcostwa (p);
4) zakres badan (liczba badanych loci STR) jest ostatecznie zalezna od
spetnienia wskazanych kryteriow potwierdzenia i wykluczenia ojcostwa;
5) kryteriami wykluczenia ojcostwa sg niezgodnosci pomiedzy genotypami
dziecka i domniemanego ojca w co najmniej czterech zbadanych loci.
Prawidtowa odpowiedz to:

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

Nr 100. Przy interpretacji wartosci dowodu w postaci haplotypow markeréw haplo-
idalnych, ktére sg bardzo rzadkie lub nie wystepujg w populacyjnych bazach danych:

A. przydatna jest prosta ,metoda zliczania”, sprowadzajgca sie do okreslenia
ilorazu liczby obserwacji haplotypu w bazie danych i catkowitej liczby
haplotypow w bazie.

B. mozna wykorzystac iloraz wiarygodnosci (LR) uwzgledniajgcy model kappa,
czyli odsetek haplotypéw obserwowanych raz w bazie danych.

C. nalezy zrezygnowac z interpretacji statystycznej dowodu ze wzgledu na brak
dostatecznych danych.

D. nalezy okresli¢ czestos¢ haplotypu, ktory jest filogenetycznie najblizszy
haplotypowi dowodowemu.

E. nalezy wigczy¢ do interpretacji statystycznej dowodu, dane pochodzgce z
analizy innych markerdw, np. autosomalnych mikrosatelitow.
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Nr 101. Wskaz prawidtowg definicje pojecia struktury (rozwarstwienia) populaciji:

A. bardzo silne zr6znicowanie miedzyosobnicze wewnatrz populaciji.

B. mieszanie populacji.

C. dtugotrwate dziatanie czynnikow i struktur spotecznych w populaciji,
np. endogamii.

D. diugotrwate dziatanie w populacji mechanizméw demograficznych zaleznych
od pfci.

E. brak losowego kojarzenia osobnikow wewnagtrz populacji, czesto skutkujgcy
opisem populacji jako metapopulacji obejmujgcej rozne subpopulacje.

Nr 102. Heterozygotycznos¢ definiowana jest jako:

A. odwrotnosc¢ czestosci profilu DNA w populacii.

B. prawdopodobienstwo, ze dwie losowo wybrane osoby z populacji bedg miaty
taki sam genotyp w badanym locus.

C. odsetek heterozygotycznych osobnikéw w populacji.

D. prawdopodobienstwo, ze dwa losowo wybrane allele z populacji sg rozne.

E. zawartos¢ informacji polimorficznej.

Nr 103. Sterowanie jakos$cig procesu badawczego na poziomie wewnetrznym
realizuje sie w laboratorium posiadajgcym akredytowane procedury badawcze
poprzez:

. stosowanie pozytywnych oraz negatywnych prébek kontrolnych dla
poszczegolnych etapow analizy.

. Wzorcowanie sprzetu pomiarowego.

. utrzymywaniu opisu uprawnien personelu technicznego.

. wstrzymanie badan po stwierdzeniu pracy niezgodnej z wymaganiami.

ocene skutecznosci szkolen.

>
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Nr 104. Przyjmowana w obliczeniach statystycznych dla celéw sagdowych konser-
watywna wartos¢ wspotczynnika wsobnosci populaciji (Fst) dla populacji duzych
nie wykazujgcych substruktury wynosi:

A. 0,01. B. 0,0001. C.0,1. D. 0,5. E.0,2.

Nr 105. Metoda RMNE (Random Man Not Excluded) stosowana do oceny
statystycznej mieszanych profili DNA:

A. dopuszcza w mieszaninie wystepowanie zjawiska wypadniecia alleli (drop-out).

B. nie dopuszcza w mieszaninie wystepowania zjawiska wypadniecia alleli (drop-
out).

. dopuszcza w mieszaninie obecnos¢ osob spokrewnionych w pierwszej linii.

. dopuszcza w mieszaninie obecnos¢ dalszych krewnych.

dopuszcza w mieszaninie allele o wysokosci nie przekraczajgcej progu

analitycznego (AT).

moo
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Nr 106. Wynik obliczen ilorazu wiarygodnosci "' dla mieszaniny DNA jest
réowny LR=0,001, co oznacza, ze otrzymany wynik analizy genetycznej:

A. wspiera hipoteze prokuratora (Hp).

B. nie wspiera zadnej hipotezy.

C. wspiera rownoczesnie hipoteze prokuratora Hp i hipoteze alternatywng Hd
(obrony).

D. wspiera hipoteze alternatywng Hd (obrony).

E. jest nierozstrzygajacy.

Nr 107. Dla matych, izolowanych populacji w obliczeniach czestos$ci wystepowa-
nia profilu genetycznego przyjmujemy nastepujgcg warto$¢ wspotczynnika
wsobnosci(9):

A. 6=0,01, ktérg to wartos¢ uwzgledniamy przy obliczaniu czestosci wystepowania
homozygot.

B. 6=0,01, ktorg to wartos¢ uwzgledniamy przy obliczaniu czestosci wystepowania
heterozygot.

C. 6=0,03, ktérg to warto$¢ uwzgledniamy przy obliczaniu czestosci wystepowania
homozygot.

D. 6=0,03, ktdrg to wartos¢ uwzgledniamy przy obliczaniu czestosci wystepowania
heterozygot.

E. przy obliczaniu czestosci wystepowania profilu genetycznego wspotczynnika
tego nie uwzglednia sie.

Nr 108. W ustalaniu pokrewienstwa wartosci LR dla poszczegoélnych markeréw
genetycznych nie nalezy mnozyc¢ przez siebie w przypadku markeréw:

A. niesprzezonych.

B. sprzezonych.

C. potozonych na réznych chromosomach.

D. potozonych na tym samym chromosomie w odlegtosci = 50 cM.
E. znajdujacych sie w stanie rownowagi Hardy’ego i Weinberga.

Nr 109. Twierdzenie Bayesa, podstawa wszelkich obliczen biostatystycznych wy-
konywanych w genetyce sgdowej, w duzym uproszczeniu polega na konstatac;ji iz:

A. kazde zdarzenie przebiega na nowo i nie ma na nie wptywu to, co zdarzyto sie
W przesztosci.

B. przeszte zdarzenia wptywajg na prawdopodobienstwo zaistnienia kolejnych
zdarzen.

C. przewidywanie prawdopodobienstwa zaistnienia przysztych zdarzen ma wptyw
na ocene skutkdw zdarzenia terazniejszego.

D. oceniajgc aktualne zdarzenie, siegamy zarowno do statystyki zdarzen
minionych, jak i do predykcji przysztych.

E. twierdzenie Bayesa jest jednym z wielu testoéw statystycznych i stuzy jedynie do
oceny, jak bardzo wiarygodne sg uzyskane wyniki.
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Nr 110. Prawdopodobienstwo tgczne dwu niezaleznych zdarzen to:

A. illoczyn prawdopodobienstw kazdego z tych zdarzen.

B. kwadrat iloczynu prawdopodobienstw kazdego z tych zdarzen.

C. pierwiastek iloczynu prawdopodobienstw kazdego z tych zdarzen.
D. suma prawdopodobienstw kazdego z tych zdarzen.

E. kwadrat sumy prawdopodobienstw kazdego z tych zdarzen.

Nr 111. Zgodnie z polskim prawem, ojcem prawnym dziecka jest:

A. ojciec biologiczny.

B. mezczyzna, wskazany przez matke dziecka.

C. maz matki dziecka w trakcie trwania matzenstwa z marginesem czasowym
(okreslonym prawem), lub mezczyzna ktory uznat dziecko, lub z mocy wyroku
sgdowego.

D. dawca nasienia w procedurach in vitro.

E. w przypadku smierci lub nieobecnosci ojca jego najblizszy krewny.

Nr 112. Ojciec prawny dziecka, ktéry zostat nim w wyniku dobrowolnego uznania
dziecka, a potem zmienit zdanie, zgodnie z prawem moze:

A. ztozy¢ oswiadczenie, ze wycofuje uznanie dziecka.

B. przedstawi¢ dowdd z badan DNA, Ze nie jest biologicznym ojcem dziecka.
C. przedstawi¢ dowod w postaci opinii lekarskiej o niezdolnosci do ptodzenia.
D. wnies¢ sprawe do sgdu o uznanie bezskutecznosci uznania dziecka.

E. wnies¢ do sgdu sprawe o badania DNA, aby udowodnic, ze nie jest ojcem.

Nr 113. W toku postepowania sgdowego o ustalenie ojcostwa w stosunku do
dziecka ptci meskiej pojawity sie fakty wskazujgce, ze jego ojcem moze byc¢ brat
pozwanego. Sad zlecit badania genetyczne matki, dziecka, pozwanego i jego
miodszego brata. Aby rozstrzygnac, ktory z badanych mezczyzn jest ojcem
dziecka przydatna moze by¢ analiza:

A. autosomalnych markerow DNA.

B. markeréw chromosomu Y.

C. markeréw chromosomu X.

D. polimorfizmu mitochondrialnego DNA.
E. Zadna z wymienionych.

Nr 114. Badania populacyjne rdzennych mieszkancéw RPA wykazaty, ze 2,4%
osobnikdéw posiada po trzy allele w locus TPOX, przy czym najczesciej oznaczano
dodatkowy allel 10, ktory segreguje niezaleznie od pozostatych alleli w locus.
Trzeci allel wystepuje dwa razy czesciej u kobiet niz u mezczyzn co sugeruje ze:

. ze sekwencja allelu 10 znajduje sie na chromosomie X.

. ze sekwencja allelu 10 znajduje sie w poblizu loci TPOX.

. ze sekwencja allelu 10 znajduje sie na innym chromosomie autosomalnym.
. Zze nastgpita duplikacja sekwenciji allela 10 wewnatrz locus TPOX.

ze sekwencja allelu 10 znajduje sie na chromosomie Y.

moow
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Nr 115. Zgodnie z najnowszymi wytycznymi Miedzynarodowego Towarzystwa
Genetyki Sgdowej (ISFG) dotyczgcymi analizy mitochondrialnego DNA (2014),
haplotypem odniesienia w rutynowych badaniach dla celéw sgdowych oraz w
tworzeniu baz danych powinna by¢ sekwencja okreslana jako:

A. RSRS (Reconstructed Sapiens Reference Sequence).

B. rRSRS (revised Reconstructed Sapiens Reference Sequence).
C. rCRS (revised Cambridge Reference Sequence).

D. CRS (Cambridge Reference Sequence).

E. RSRS oraz rCRS.

Nr 116. Przy interpretacji mieszanin DNA obserwowanych w wyniku amplifikaciji
niewielkich ilosci materiatu genetycznego (LCN):

A. nalezy precyzyjnie okresli¢ liczbe osob, ktorych DNA sktada sie na mieszanine.

B. nalezy dokfadnie okresli¢ proporcje ilosciowe sktadnikow mieszaniny ze
stosunku pola powierzchni pikéw dla poszczegdlnych loci STR.

C. nalezy uwzgledni¢ wptyw czynnikdw stochastycznych, np. wypadania alleli
(drop-out) czy nierébwnowagi ilosciowej alleli w profilach heterozygotycznych.

D. nalezy z zasady zrezygnowac z genotypowania probabilistycznego, czyli
okreslania prawdopodobienstwa mozliwych kombinacji genotypow w
poszczegolnych loci STR.

E. nalezy przyjac, ze okreslenie liczby oséb, ktorych DNA sktada sie na
mieszanine jest z zasady niemozliwe.

Nr 117. Dostawcami testéw kompetencji rekomendowanymi przez ISFG w ostat-
nich rekomendacjach dotyczgcych analizy mitochondrialnego DNA dla celéw
sgdowych (2014) sa:

A. CTS i SWGDAM.

B. GEDNAP i GHEP-ISFG.

C. AABB i CODIS.

D. ENFSI i EDNAP.

E. ILACi CTS.

Nr 118. Sgdowe bazy danych EMPOP i YHRD:

pozwalajg na tzw. przeszukiwanie rodzinne (familial searching).

sg populacyjnymi bazami danych markeréw haploidalnych.

gromadzg dane w postaci nazwisk osob oraz ich profile DNA.

gromadzg dane w postaci czestosci alleli STR w populacjach réznych
kontynentow.

pozwalajg na przeszukiwanie haplotypéw mtDNA i chromosomu Y i sledzenie
ich korelacji z nazwiskami.

oCOw>
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Nr 119. Oznaczone w trakcie badania dowodoéw rzeczowych profile genetyczne
mogg by¢ przechowywane przez czas okreslony przepisami w sposob zgodny z
obowigzujgcym prawem:

A. bez ograniczen.

B. tylko w laboratoriach Katedr Medycyny Sgdowe;.

C. tylko w specjalistycznych biobankach.

D. tylko w urzedach prokuratury.

E. wytgcznie w specijalistycznej bazie profili, prowadzonej przez CLK Polic;ji.

Nr 120. W celu potwierdzenia swoich kompetencji laboratorium genetyki sgdowe;
powinno:

A. wdrozy¢ system zarzgdzania jakoscig wg normy PN-EN ISO/IEC 14001 oraz
otrzymac certyfikat akredytacji wydany przez Polskie Centrum Akredytacii.
kierowacC sie zasadami Dobrej Praktyki Laboratoryjnej DPL (ang. GLB).
wdrozy¢ system zarzgdzania jakoscig wg normy PN-EN ISO/IEC 17025 oraz
otrzymac certyfikat akredytacji wydany przez Polskie Centrum Akredytacii.
regularnie przeprowadzac testy kompetencji i poréwnania miedzylaboratoryjne.
posiada¢ kompetentny personel kierowniczy i techniczny.
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