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A} Hiémophilie
¢] Asthme
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a) Avec le degre de parenic.
b} Lorsqu'il existe plis d'un sujet ateint dans la firmilbe.

el Avec la sévéritd de la maladic
di  Lorsgue la persomme antcinte est du sexe le moins frequemement aticint.

@ En absence de comanguinite. _
4-Une cellule qui présente une Trisomic 21 : r/ﬁ

2) Ne contient gue 21 chromosomes
Contient 21 paires de chromosomes
Présente une anomalie de la paire numéro 2|
Conticat un nombre normal de chromosomes
e) Toutes les réponses sont fausses

e

S Les mutations touchant FADN mitochondriale sont : &
n} transmises par |'homime
b} toujours présente sous forme homoplasmiques
j peuvent dire présentc & |"état d° hétéroplasmic
Des anomalies moléeulaires situdes sur le génome nucléa nechondriale
€} Onidentifie que des mutations ponctuclics = R
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a) Reésultent of ‘yne CASSUrE(s) de o, DN sy réparati
! _ ; UVIE d"une pg fation anommgle
B Se prodliuiseny de fagon aléatire Mmaijy ; 1 ' i
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Peuvent gpe o _—
Toutes les Feponseg SONL juyges Guilibrgs déséquilibeds

}7-Les insertions ; f—

18- Latrunsloration reCiprog e [

8} Se définit comme In fusion centrigue de 2 chromosomes acrocentriques
Se caracrérise Par deux eassures syr deux chromosomes différents et recollement Bprés
dchange des segments distayy,
¢} Latranslocation porte les 2 heps longs des chrom
) Llindividu porieur de Iz
) Les patients porieurs d'

asomes impliques
translocation est pjy enotypiquement anormal

unec translocation réciproque ont un caryorype & 45 chromosomes,
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1 . Somenclatene des chmmosomes (150

21 e ndghons, handes of soizs- handes ¢hmie
h{ [ ¢ pumémo de la hande et celui de Lz sous-
)t Ie centromére est désigné par 10
d) age poer b partic dingde vors le bras court.
£) wpe pour la parmic dinpée vers le bras long.

m-‘f"‘ff

s iqucs sont numérotées en partant du (dlomére
hande sont sfpanés par une virgule

20 - La méthy latwwn de I'ADN permel: l/‘

a) Lgjout " un metif (CH2) en position 2 di noyau pyrimidique.
b)) Modification de la siquence d"ADN,
‘:’*‘] e produit principalement sur les résidus eytosines de dinucléotides p.‘.l“ndl'ﬂmir[l.ll:ﬂ 5"-CG-
2, appelés dinuciéotides CpG
d) N'affecte pas 'expression du géae.
e) Des profils de méthy lations héritables et iméversibles.
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