MEDECINE ET EMEDECINE DENTAIRE ALGER LE 13 MARS 2016
EMD2 DE GENETIQUE
(durée 1h15)

Veuillez reporter la proposition juste sur la grille de réponses :(40gcm.0,5pt/qcm)

% 1- Le phénoméne lyonisation: _
a-concerne toutes les cellules somatiques. b- correspond a l'inactivation que de I'X patemel.
c-correspond 4 l'inactivation que de 1'X maternel. d-se fait de fagon aléatoire.
e-aucune réponse n'est juste.

2-Dans une maladie dominante liée 3 I'X, un homme atteint:

a-transmet toujours la maladie a ses filles.  b-ne transmet jamais la maladie 3 ses filles.
c-transmet toujours la maladie a ses fils. d- ne transmet jamais la maladie a ses fils.
e- les propositions aet d sont justes,

3- Dans Le syndrome de Rett quelle est Ia répense inexacte ?

a-est une maladie 1étale. b- est une maladie dominante lide 3 '),
c-est d’une transmission maternelle. d-les filles atteintes sont stériles.
e-les réponses a et d sont justes.

J(4- Parmi les arbres généalogiques suivants, lequel ne correspond pas a un caractére récessif lié a1'X ?
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a-1. b-2. c- 3. d-1et2. €~ aucumn.

S-Dans une maladie mitochondriale :

‘a- seules les filles transmettent la maladie & tous leurs enfants.

b- seuls les gargons transmettent la maladie a tous leurs enfants
c-filles et gargons transmettent la maladie  tous leurs enfants

d- les filles transmettent la maladie qu’aux gargons

e- les gargons atteints transmettent la maladie a leur descendance.

6-Parmi ces propositions quelle est la réponse fausse au sujet des maladies d’origine mitochondriale ?
a-il existe une variabilité d’expression de la maladie dans une méme fratrie./

b- tous les ovocytes n’auront pas le méme type de mitochondries,

c-lamaman présente dans ces cellules une mosaique de mitochondries..

d- une mére atteinte peut avoir des enfants phénotypiquement sains.

€le géne mitochondrial muté peut étre aussi bien d’origine paternel que maternel. ¥

{7-dans le syndrome de I’X fragile, quelle est la proposition fausse ?
a-c’est la premiére cause d’arriération mentale héréditaire.
b- le mode de transmission est complexe..
€50 % des gargons porteurs sont atteints et 50 % des filles conductrices ont un retard mental.
d- la mére d’un gargon atteint est conductrice obligatoire.
e-IL 0’y a pas de transmission d’un alléle normal 4 la mutation compléte.

%8— Donnez la proposition juste concernant le géne soumis 4 empreinte parental:
a- Les 02 alléles du géne s'expriment. b- les 02 alle¢les du géne sont réprimés.
c- Le géne est fonctionnellement haploide. d- est un géne dont un alléle s'exprime et | autre est réprimé.
e- Lesréponses ¢ et d sont justes.
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9- La transmission de ces maladies fait exception aux lois de MENDEL sauf: '

a- Le syndrome de PRADER WILL b- Le syndrome ' ANGELMAN.

¢- Le syndrome de L'X fragile. d- Le syndrome de PEARSON. (e~ La maladi}c de HUNTINGTON.
¥(10-Dans le croisement de contréle, quelle est la proposition fausse ?

a-a pour but de révéler le génotype d’un organisme.

b-concerne les organismes qui présentent un phénotype dominant.

€sse fait avec un organisme qui exprime le phénotype récessif. '

d-le phénotype de la génération suivante permet de déterminer le génotype du parent a phénotype dominant.

e-se fait entre deux organismes exprimant le phénotype récessif.

X11-Le pourcentage de crossing-over :

- a-Correspond a la fréquence de recombinaison. b-Sa valeur correspond 4 la distance génétique.
¢-Son unité est le centi Morgan d-Nous permet d’établir la carte génétique.
e-toutes les propositions sont justes.

x 12-Le chromosome en anneau :
a-est une anomalie toujours équilibrée. b- est une anomalie toujours désequilibrée.
c-comporte toujours un centromere. (d-résulte d’une double délétion.
e-toutes les propositions sont fausses.

A13-Parmi ces propositions, au sujet de la translocation robertsonienne, laquelle est fausse ?
a-peut se produire entre 2 chromosomes non homologues.  b-est une anomalie equilibrée.s
(c-se produit entre 2 chromosomes télocentriques,  d-peut se produire entre 2 chromosomes homologues.
e-le phénotype de la personne qui la porte est souvent normal.

14-Dans Pinversion :

a-le chromosome subit une seule cassure. (b-I"anomalie est équilibrée.

c-le segment cassé fait une rotation de 360°.  d-le centromére est impliqué dans I’inversion paracentrique.
e-toutes les réponses sont fausses.

X15-Dans les maladies dominantes, ia transmission verticale peut étre faussée par:
a-la pénétrance incompléte. b-la néomutation. c- 'anticipation.
d-I’expressivité variable. e- tous ces phénomenes.

X16-Le caryotype n’est pas indiqué devant :
a-un syndrome polymalformatif. b-un épisode d’avortement. c-une stérilité.
d-une ambiguité sexuelle. e-un retard de croissance.

17-Parmi ces chromosomes, lequel n’est pas acfocenn'ique 7
a-14. b-15. C-aucun, d-Y. e-21.

18-Parmi ces techniques du caryotype, laquelle n’est pas indiquée dans la recherche de microdélétions
adle banding G. b- La FISH. . ¢-la technique en haute résolution.
-le caryotype sur chromosome en prométaphase. e- la cytogénétique moléculaire,

X19-Le chromosome X fait partie du groupe :

a-A. b-B. c-C. _ d-D. ¢-E.
20-Les anomalies chromosomiques les plus viables sont les :

a-les polyploidies. b-les trisomies. ... c-les monosomies autosomiques.
d-les euploidies. e-les tetrasomnies.

21-Dans la maladie de HUNTINGTON le géne normal de Ia huntingtine peut contenir :
a-10 codon glutamine. ~ b-15 codons CAG. ¢- 20 codons CAG. d-30 codons glutamine.
‘e-toutes les propositions sont justes.

22-Parmi ces maladies, laquelle est due 3 la mutation du géne frataxine (9q13) ?
a-I’ataxie spinocérébelleuse. (I’ ataxie de Friedreich. ¢- le syndrome de I’X fragile.
d-la myotonie de Steinert. e- le syndrome de Rett, .
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23-Parmi ces mutations, laquelle n’est pas microlesionnelle ? -
a-substitution. b- mutation FRAMESHIFT. - . c¢-transversion.  d-transition. e-aucune.

X 24-Parmi ces types de mutations, laquelle n’entraine pas systématiquement une maladie ?
a-mutation « faux-sens ». b-mutation « non-sens ». c-déphasage du cadre de lecture.
d-mutation instable. ¢-aucune de ces mutations.

gﬁ’ 25-Les maladies monogéniques les moins fréquentes sont les maladies :
a-autosomiques dominantes. b-recessives lies 41X c-holandriques.
d-dominantes liées a I'X. c—autosoquues récessives.

26-En génétique humaine, I’aliéle muté est appele' : _
a-morbide. b-délétere. c-pathologique. d-les propositions a, b, ¢ sont justes.
e-sauvage.

¥ 27-Dans les maladies récessives, quel est le critére qui permet de distinguer une maladie autosomique ¢
maladie liée 2 ’X ?
a-les filles sont plus atteintes que les gargons. b- les filles sont autant atteintes que les gargons.
c-les filles sont moins atteintes que les gargons. d-les filles ne sont jamais atteintes.
{eril n’y a aucun critére.

X 28-Quelle est la relation entre la maladie de Cooley et la thalassémie mineure ?
a-clles résultent de la mutation du méme géne. b-surviennent surtout chez les hommes.
c-surviennent surtout chez les femmes. d- sont dues a des mutations instables.
e-correspondent a I’anémie falciforme.

29-Dans la descendance de Punion d’une femme porteuse d'une maladie récessive liée 3 aPXet d’un ho:x

sain, quelle est la probablllte qui est fausse 7
a-50% des enfants sont sains., b- 50% des filles sont saines.”” ¢~ 50% des filles sont porteuses. :

d-50% des gargons sont sains._ e-aucune.

[-30-Parmi ces maladies laquelle est de transmission récessive ?
@le daltonisme. b-achondroplasie. ¢-syndrome de Rett. d-maladie de Huntington.

€= aucune.

X31-Dans certaines maladies dominantes liées a I’X les filles paraissent plus atteintes que les garcons car
a-les gargons répriment le géne délétére. b-la maladie est Iétale pour les gargons.
c-le géne délétére ne se transmet pas aux gargons.  d-les réponses b et ¢ sont justes.
fé-toutes les réponses sont fausses.

%/ 33-certaines experiences de Morgan ont pu mettre en évidence :

a-1’ hérédité liée au chromosome X. b-I'hérédité polygénique.  (c-I’hérédité multifactorielle.
d-I’hérédité de I’ ADN mitochondrial. e- I’hérédité holandrique.
X 34-le choc hypotonique, lors de la technique de 'obtention du caryotype, permet :
(a I'éclatement des cellules. b- la dispersion des chromosomes.
c-la fixation des chromosomes. d-ia digestion des chromosomes.

e-lesréponses a ¢t d sont justes.

% 35- Un pére de groupe sanguin A" héterozygote ¢pouse une femme de groupe sanguin B" hétérozygote, |

enfants peuvent &re de groupe sanguin :
a-0". \;AB - c-B". d-A" e-toutes les réponses sont justes.

36-Les aneuploidies :

@résultent de la non disjonction des chromosomes lors de la meiose.

b-sont des anomalies de structure des chromosomes. ¢-C’est le type le plus rare du point de vu clinique
d-I’anomalie concerne que les autosomes. e-I’anomalie ne concerne pas les gonosomes.
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37-concernant P’arbre généalogique, quelle est la proposition inexacte ?
a-représente la transmission d’un caractére sur plusieurs générations. .
b-nécessite une enquéte génétique familiale approfondie.,.

c-nous renseigne sur le mode de transmission d’un caractére donné. g -
(@représente toujours un modéle mendelien. &’

e-peut nous renseigner sur la transmission de deux caractéres. .-

X 38-concernant ’arbre généalogique suivant représentant la transmission d’une maladie monogénique.

En sachant que les individus I1 et II1 sont homozygotes sains quelle est la proposition inexacte ?
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a-le mode de transmission est récessif.
b-la maladie peut étre liée a I'X. c-la maladie peut étre autosomique.
d-fa transmission peut se faire de pére en fils. e-la maladie est dominante.

39-Au sujet de arbre généalogique précédant (question 38), quelle est Ia proposition fausse ?
a-si 12 est hétérozygote pour le géne muté, la probabilité pour que II3 soit atteint est de 25%.

b- si 12 est hétérozygote pour le géne muté, la probabilité pour que 113 soit atteint est de 50%.
c-I'individu 114 est probablement homozygote sain.

d-I"individu ilI3 est probablement sain.

e-le mode de transmission est dominant.

><40—concernant Parbre généalogique suivant :

{é_—_le mode de transmission le plus probable est récessif.

b-I"hérédité est lige a I'X.

c-le mode de transmission est dominant avec pénétrance incompléte.

d-la probabilté pour wms le couple 111/112 d’avoir un enfant malade est de 50%.

s-les réponses ¢ et d sont justes.
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