Repere Totalizarea |1 GU 2015

1. Definiti notiunile.

Repere pentru totalizarea 11 GU
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Caracteristica

Exemplu

Caracter monogenic

Caracter poligenic

Caracter
monfactorial

Caracter
multifactorial

Caracter normal

Caracter patologic

Caracter dominant

Caracter recesiv

Caracter intermediar

Caracter autosomal

Caracter gonosomal

Caracter holandric

Derminism
monogenic

Determinism
monoalelic

Pleiotropie

Poligenie

Penetranta

Disomie
uniparentala

Heterogenitate
alelica

Heterogenitate de
locus = nealelica

Expresivitate

Epistazie

Amprentare
genomicd = genica
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Anticipatie

Genocopie

Fenocopie

Norma de reactie

Mutatie genomica

Mutatie
cromozomiala

Mutatie genica

Mutatie indusa

Mutatie spontana

Mutatie somatica

Mutatie generativa

Mutatie letala

Mutatie semiletala

Mutatie evaluanta

Mutatie punctiforma

Factor mutagen

Factor teratogen

BHNN

Coeficient ereditar

PCR primer

PCR amplificator

Sonda moleculara

Restrictaza

RFLPs

Tag-polimeraza

Secventiere
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2. Genele umane — structura, localizarea, functiile
Organizarea genelor structurale umane
Clasificarea genelor umane
Localizarea genelor umane (locus, gene alele si nealele, grup de inlantuire, haplotip)
Numarul si lungimea genelor
Proprietatile genelor umane
Functiile genelor umane si nivele de expresie

mo o0 o

3. Studiul genelor umane

Metode de studiu directe si indirecte a genelor umane

Clasificarea metodelor de studiu a genelor

Principii, componente necesare, etape si aplicatii practice ale tehnicii PCR
Principii, componente necesare, etape si aplicatii practice ale tehnicii Southern-blot.
Principii, componente necesare, etape si aplicatii practice ale tehnicii dideoxi
Indicatiile si limitele tehnicilor de analiza a genelor

mo o0 o

4. Nivelele expresiei diferitelor gene structurale:

Nivelele expresiei

Gena
primar secundar tertiar

FBN1

PAH

PKD1

Htt

HBA

HBB

ABL

TP53

CFTR

DMD

COL1Al

COL4AS

F8

F9

LDLR

FMR1
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5. Completati tabelul si incercati sa comparati diferite tipuri de mutatii.

Tip mutatie Modificare genetica Fenotip Exemple

Samesens mutatie

Missens mutatie

Nonsens mutatie

Sens mutatie

Tranzitie

Transversie

Mutatie amorfa

Mutatie hipomorfa

Mutatie neomorfa

Mutatie hipermorfa

Mutatie izomorfa

Mutatie exonica

Mutatie intronica

Mutatie reglatoare

Mutatie frame shift

Mutatie in frame

Mutatie dinamica
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6. Identificati originea aneuploidiei:
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Mama Tata

Copil

Originea aneuploidiei

46,XX (Xg-)

46,XY (Xg+)

47, XXY (Xg-)

47 XXY (Xg+¥)

45,X (Xg-)

46,XX (Xg+)

46,XY (Xg-)

45,X (Xg-)

47 XXX (Xg-)

46,XX (Xg+)

46,XY (Xg-)

47 XXX (Xg+¥)

47 XXY (Xg-)

45,X (Xg+)

7. Analizati fiecare cuplu si calculati riscul BHNN la descendentii lor. Motivati raspunsul

Parinti Copii .
Mama Tata Istoricul familial Genotin | Fenoti BIR-|IIiICN
Genotip | Fenotip | Genotip | Fenotip P P
Rh+ Rh- Soral tatalql VB.HNN
in copilarie
Fratele mai mare a
Rh- mamei a avut
BHNN, ea nu
Sora mai mare a
Rh+ mamei a avut
BHNN, ea nu
Rh- Rh+ SoraA tatalu'l VB.H NN
in copilarie
Rh+ Rh- Tatal mamei - Rh-
BHNN
in Rh+ | Tata este homozigot
copildrie
Rh- Tata a avut BHNN
Rh+ Tata nu-i cunoscut
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6. Gasiti si retineti rdspunsurile.
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Patologia genetica Cauza bolii

Transmiterea
genealogica

Diagnosticul genetic

Boald monogenica

Boala poligenica

Sindrom monogenic

Sindrom poligenic

Sdr. X-fra

Sdr. Marfan

Sdr Alport

Sdr Li-Fraumeni

Fenilcetonuria

Distrofia musculara Duchenne

Hemofilia A

Hemofilia B

Osteogeneza imperfecta

Horea Hungtincton

Hipercolesterolemia familiala

Boala polichistica renala AD

Mucoviscidoza

Anemia S

Alfa-talasemia

Beta-talasemia

Diabet zaharat

Schizofrenia

7. Rezolvarea problemelor din Capitolul Nr 18, pagina 282 “Culegere de teste la BM si GU”

8. Gasiti explicatii pentru urmatoarele situatii:

Genotip

Fenotipul la diferite persoane

Explicatie

Aa

Se manifesta caracterul A

Se manifesta caracter intermediar

Se manifesta mai pronuntat ca la parinte

Se manifesta mai frecvent la &

Se intensifica la persoanele cu varsta
inaintata

Se poate manifesta numai in cazul DUM

Se manifesta diferit in diferite conditii de
mediu

9. Explicati fenomenele genetice ce intervin in manifestarea unei gene (definitie, mecanism,
exemple, rol practic)
a. Interactiuni genice

Alelice
Nealelice

b. Penetranta genei

[ Y |

Completa
incompleta
. Pleiotropie
Primara
Secundara
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d. Heterogenitate genetica

Alelica

Non-alelica
. Expresia genei dependenta de originea parentala
- Amprentarea genomica
- DUM; DUP
f. Expresivitate variabila
grad diferit de manifestare a unui caracter la diferite persoane
forme diferite ale unui caracter la diferite persoane
anticipatie

(]

10. Boli monogenice (Fenilcetonuria, s. Marfan, Hemofilia A, etc....;) !!! incercati sa
evaluati datele din tabelul de la LP ,,Variabilitatea mutationalad” din caietul de GU:
a. Cauza
b. Manifestare:
I.la nivel molecular
ii. lanivel celular, tisular
iii. lanivel de organism
c. Caracteristica mutatiilor responsabile de patologia monogenicd data;
d. Identificarea si explicarea fenomenelor genetice ce se intalnesc:
i. Expresivitatea
ii. Penetranta
iii. Pleiotropia
Iv. Heterogenitatea genetica
V. Anticipatia
e. Transmiterea genealogica
i. Tip de transmitere
ii. Genotipul persoanelor afectate
f. Diagnosticul genetic
Profilaxia



