7. Le séquengage par
a- La réaction de

b- Alafindela réaction 165
se de polyac.ry'namide

d}éie?'mphol‘ése différents
c- La migration s€ fait dans un \ cequence a :
d- Larévélation se fait par autord io e avec U jecture V1S¥ e =
@ La variante automatique est 1€ artie entre quatre pes 4o ch en'
marqué par un ﬂuﬂl‘escent diﬁél‘ﬁﬂt
. (cocher {a répons® juste)

3. A propos du pyrqséquengage

a. [Est une réaction de séquence par ligation

p- Utilise des JdNTP marqués
C{? Les ddNTP sont ajoutés I'un aprés 1'autre
On utilise la didésoxyadénosine a-thio tﬁphosphaw

o- Aucune réponse n’est juste
. (cocher 12 réponse'

4. Soit les enzymes suivantes utilisees dans | pyrosé
a Taq polvmérase,

A- La sulfurylase , B-/L’ EPyrase, -
i Zymes est

L'Ordl’eﬁhs lequel interviennent cesen
C-A-B-D 7
C-A-D-B R o
> CD-ABY eSSl P h a ®
4. C-B-AD rma
.. ACDBI
5. Toutes ces ations conc ¢ 1a NGS sont correctes auf une, \aquelle ?
a- Un Read est 12 séquence d agmen 4’ ADN génére apres séquengage
Des Contig sont 1’ensemble des chev auchements générés par ¥ a\igne.mem des s6qQueNces
confinues des rea
du génome squencée POy ant faire partie des conuigs e
i meilleure qua\ité /

me non S
ent plus 1 sequengags estde
ité peuvent contenir un nombre oleve de BAPS 7~

NGS : (cocher \a réponse juste)

6- Soit les £1apes réalisce rs de 12
- bio-i ique, B- Amp\iﬁcaﬁon,

D- géquencags: = agmentaﬁon



é E-C-B-D- A
b- E-B-C-D-A
¢- E-D-B-C-A
d- E-B-D-C-A
e- B-E-C-D-Ag&-
7= Un polymorphisme (cocher la réponse Fa“"?“:} : -
(5 o S Variation descqienes amdmci:r:d'un segment de chromosome

a transmiss

b- Sert de repére pour suivre |
nt dans un gene

6;) Doit se situer impérativeme
- Estbi ou polyallélique ¥ e

¢- Sa fréquence est supérieure a 1%
uste)

.

(cocher la réponse j

5 Conc;-:mam I’informativité d’un marqueur génétique -
g- L’homozygotie peut étre informative X s ¥
c- tes marqueurs multi-alléliques sont trés mforlrlnat! SP 4
= 5 ». . i € au
informativité est inversement proportionne p sont devenus |

d- Avec I’avénement du séquengage haut débit, les SN

marqueurs génétique
b+d GENCHIIES-

que : (cocher 12 réponse fausse).
e ( des microsatellites

es meilleurs

9- Au ?—(‘)urs du cancer colorectal héréditaire non p de de Pinstabilite
a- Le diagnostic gé - e direct se fait par I’étude de 11
ik e bzcrvée dans les cellules tumorales
de ’ADN ,

= Une instabilité des microsatellites est © | :
responsables de la réparation

Est due & des mutations dans les genes .
d- Le nombre de STR est normal dans les cellules saines -
e- L’analyse des STR permet de réaliser une liaison génétique

10- A propos des VNTR (cocher la réponse fausse) : °

a- Sont des marqueurs hyperpolymorphes»” R e P =
b- Leur PIC avoisine le 1/~ s' a r m a
¢c-_ Peuvent étre dus a des accidents de réplication

Sont abondants dans la région centromérique
e- Ne peuvent pas étre analysé par un séquengage simple

11- La mucoviscidose(cocher la réponse faussi):/
a- Est une maladie autosomale récessive

b- Le géne CFTR est situé sur le chromosome
@ Ne peut étre diagnostiquée indirectement par étude de liaison génétique

d- Son diagnostic génotypique peut &tre réalisé par un séquengage normal ou NGS
e- Peut-étre diagnostiquée par un diagnostic génotypique indirecte, par étude de marqueurs

STR".
12- Dans le syndrome de I'X fragile (cocher la réponse juste):
a- Est une maladie par expansion des triplets CTGg-
répéﬁtioﬂ' des triplets dans la région promotrice du

7

b- L’état de mutation est défini par une
géne FMRI plus de 50 fois e
Est une maladie autosomale dominante :
- Nepieutétre '_:';lfi!_'sﬁ';éj_ﬂé'--qtit-phr.analyse*deiﬁ-'agments
e- Un passageparunemélese maternelle est indispensable pour passer de ’état de pré-
mutation & mutation F | -

Uﬁé’“@ﬁﬁﬁhgﬂn}whspnnmpes suivants : (cocher la réponse

juste) . Ak ] -
- gu ement le plus utilisé pour la



GD Les techniques dites salting”

actue

Les techni
idérable en temps

permet un gain cons

14-Le dosage de\’

ponse fausse)

ADN génomique est ° (cocher \are
otométrique mesurant |’ absorbance a 260 nm
absorbance des protéines © i para“éle\/
ADN est analysée sur une di
{ avoir une va

eté est calculé et doi
oté inférieur & 2 indique une cont

Une Méthode spectroph

. - Unemesure de V'

¢- L absorbance deV
d- Un rapport de pur
E;g_-«‘ Un rapport de pur

leur cOmMprise entre 1.8 €t 2

amination par les ARN -

outil indispensable en biologie moléculaire : (cocher la réponsejuste)

15-La PCR estun
jon délétere recherchée

.. Elle permet didentifier 12 mutat
. Elle permet de cibler le géne & gtudier et @’ augmenter sa
été de dénaturation-hybridation [
de température

c- Est réalisée en cycle rep

4- Peutétre réall il mini d’un régulateur

e- Lataq polym! le géne 2 analysé
ix du couple d PCR, repose Sur des critéres strictes :(

16-Les cho
cocher 12 réponse fausse)

proportion (i

¢ dans chaque &
rase est \’enzyme qui p

pour \a réalisation de

ermet de cibler

amorce




19-La digestion enzymatique : (cocher la réponse fausse)

a- Implique une reconnaissance spéeifique d’un site dit de restriction

b- Le site de restriction a une structure type palindrome . oy
¢- La coupure implique une séparation toujours en bouts francs ou cohésifs .
d- Est un moyen de détecter qualitativement la présence ou |’absence de mutation, lorsque
_ celle-ci est contenue au niveau du site .
@ Plusieurs enzymes sont commercialisés et permetten

ponctuelles R d P h @
20-Une PCR multiplexe : (cocher la réponse fausse) es I a r m a
v

a- Repose sur le méme principe qu'une PCR classique
b- Est une PCR strictement qualitative ”
¢ Utilise autant de couples d’amorces que de fragments & analyser
Les fragments d’ ADN doivent avoir des tailles différentes pour étre révélés par
électrophorése
e- Les fragments de taille identiques sont séparés en utilisant de
électrophorése capillaire V/

t de révéler toutes les mutations

s marqueurs différents en

21-Une mutation est délétére lorsqu’elle : (cocher la réponse fausse)

a-  Est ponctuelle localisé au niveau d’un site cryptique d’épissage
b~ Est non-sens, entrainant I’apparition d-"un'ﬁq.dgﬁaﬁqpapréma__--
' grands remaniements géniques & type de. juplication

cocher la réponse P

Hkaty ity
WXL,



¢-  Adénomectomie hypophysaire. -
d- Insuffisance ovarienne précoce ou Ménopause précoce.
€= Aménorrhée post contraceptive orale., -

25-L’hormone chorionique gonadotrope : (cocher la réponse fausse)

i iméri i i hoblaste.—
a-  est une glycoprotéine hétérodimériques produite par le syncytiotrop ol A
b- est dosée par des méthodes immunologiques, utilisant des anticorps dirigés contre la
unité f..— .
@ 4 une action comparable a @ et la LH et est non inhibée par des concentrations
" élevées d’hormones stéroides. ‘
d- permet de maintenir le corps jaune dans sa synthése en hormones stéroidiennes durant le
premier trimestre. ’
e- est capitale dans la suspicion de G U. Son taux double toutes les 40 heures au cours d une

o |
grossesse normale alors que dans ine GEU son taux est/trés élevé.)

26-Dans la puberté precoce fausse chez Je gargon : (cocher la réponse fausse)

a- La testostérone est augmentée, m
b- Letestala GnRH n’est pas indiqué &

¢~ L’hyperplasie congeénitale des surrénale peut étre la cause.
d- LaFSH et la LH sont basses. , -~

Parmi les étiologies, on retrouve une anomalie des protéines G au niveau de la membrane
des cellules de Leidig chez les enfants les plus Jeunes.

27-Le cycle menstruel est caractérisé par : (cocher la réponse fausse)

oncerne que




s spermatozoides au

cale et facilite le déplacement de

Entraine |’apparition de la glaire cervi

e.
niveau du col utérin.

rte : (cocher la réponse fausse)
erté gonadique chez la t__'!__lle: .

la SDEHA dés I’age de 8 - 9ans chez le gargon &
sexuelles secondaires tels que pilosité

30-La puberté compo
a- La ménarche appelée également pub
Une augmentation de La DHEA et
I'origine de I'apparition de certains caracteres

..etc.
nie par le déclenchement de la sécrétion

HEA et SDHEA a partir de I’age de 7 -
gressive de la

des androgénes par les

pubienne, acné .
¢- L’adrénarche défi
testicules.

d- L’augmentation de La sécrétion de D

8 ans chez la

tation marquée et Pro

fille. -
e- La gonadarche caractérisée par une augmen

testostérone vers I"age de 13ans. .—
31-Dans le i |
syndrome des ovaires polykystiques : (cocher la réponse fausse)

=

ResiPharma

b- Le taux de la A4- an
ne est
e fausse)

hormone anti- -miiliérienne




A la puberté, les ovaires contiennent environ 400 000 ovocytes.

b- Comprend trois types de follicules : les follicules primordiaux, les follicules
Intermédiaires et les follicules petits primaires.

c- A la naissance, il y a 1 42 M d’ovocytes primaires qui régressent.-/
d- Se constitue & partir du 3*™ mois de la vie feetale &

e- Entre la puberté et la ménopause, 400 4 500 ovules arrivent & maturité pour une
fertilisation possible. -

35- L estriol ; (cocher la réponse juste)

ResiPharma
a-_est le témoin direct de la vitalité feetale. _, a r a

) est produit par I'unité feeto- placentaire.

c- permet le développement des canaux galactophores et des vaisseaux~

d- est synthétisé a partir du DHEA maternelle
[ e- Toutes les réponses sont justes

Td Biologie moléculaire

L’enfant XM égé de 11 ans est adressé en consultation de neurologie pour sus‘_picio_n de maladie
Wulahe, une représentation de I’arbre généalogique est établi ;

—




9B (souligné ot €n araciére grag)

r“;RZO

u fragment analysé comprend (pb) ; (cocher |
1a répo

g e d
3 7,“ al "3 !
1€ juste)

a- 156
p- 96

) 105
G s

e 100

;3-La séquence nucléotidique des amorces F/R(sens 5°-3%), utijisge
(cocher la réponse juste) Pour Vampig

a- Nt
b-
. F: GCGGA'I"ITTG’I‘TTCTITTAAJ R: GGCCAAAC A_:
ATCAACATATAACCTTC/R TGTCCTGGTTT

'F ‘GTT.

39-Le choix de la Tm pour I'étape d o sty
a- 48 ° - - -
b- 58 S Joey
-2 ResiPharma
d- 94 Ll "
" T

e- 50

*hybridation est : (cocher la réponse

La recherche de la mutati
encadré au niveau de I’intitul€),

restriction est :

cette région est access

40-Les fragments obtenus pour le témoin p

digestion enzymatique par technique électrop
Pb (cocher la réponse juste) :

i .29*.-'70 =~y

@ »

e 2574
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