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1/ Qu'es P.i%tﬂ E&uﬂf-"ﬂnﬂf.l‘ppﬂon dans la maladie de
Huntingtom ?:
e fait gue la maladie apparaisse & un dge de plus
en plus-précoce au fil des générations,
b) Le fait que la maladie n'apparaisse gue chez les
personnas atleintes de certaines mutations
spécifigues.
¢) Le Tait que la maladie soit plus sévire chez les
personnes atteintes de mutations:
d) le fait que cette pathologie apparaissent a un age
= plus en plus tardif au cours des générations.
2/8u'est-ce que I'hétérogénéité allélique dans la
rlicoviscidose ?
(" a)lla présence de piusieurs mutations différentes
ans le géne CFTR qui causent la mucoviscidose.
b) La présence d'une seule mutation dans le géne
CFTR qui cause la mucoviscidose.
¢} La présence de mutations dans d'autres génes qui
causent la mucoviscldnsé.
d) la présence d'une hétérogeneite dans les
symptémes de la mucoviscidose
3/ Quel est le risque de transmission d'une maladie
autosomique dominante d'un parent atteint & son
enfant ? :
a) 25%
(bpsos
c) 75%
(d)roo% _
4/ Quel est le mode de transmission de la dystrophie
musculaire de Duchenne ?
a) Transmission autosomjque dominante
b) Transmission autosomique récessive
ransmissiun lige au _s.iejke
d) il ne s'agit pas d'une maladie héréditaire i
5/ Quel est le risque de transmission d‘une maladie
autosomique récessive d'un couple de parents

orteurs sains ?
25%
b) 50%
c) 100%
d) 0%
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6/ Comment se transmet F'hémophitie ?
a) Transmission dutosomique dominants
b} Transmission autosomique récessive

( c)iTransmission Gde |
“d) transmission lide a I'y

7/ Quel est le risque de transmission d'une malodie
lide au sexe d'une mére porteuse saine & son fils 7
a) 25%

b} 50%

J}00%

d) 0%
8/ Qu'est-ce que la pénétrance d'un géne ?
a) La probabilité qu'un géne soit transmis d'une

éneration a 'autre
ha probabilité qu'un géne exprime un phanotype
associé 3 une maladie chez les porteurs du géne
¢} La frequence d'occurrence d'une maladie dans une
population donnée
d) la probabilité qu'une maladie génétigue soit létale
Qu'est-ce que la pénétrance compléte 7
_:f}aus les individus porteurs du géne expriment fe
phénotype associé a la maladie.
b) Certains individus porteurs du géne n'expriment
pas le phénotype associé a la maladie.
) La pénétrance ne peut pas tre compléte.
d} aucun individu porteur du géne n'exprime la
maladie
10/ Qu'est-ce que lo variabilité d'expression
phénotypique ?
a) La probabilité qu'ungene soit transmis d'une
génération a lautre .
b) La variabilité dans la séquence d’ADN du gene
a variabilité dans la manifestation des symptomes
associés a une ma%"apie causée parun géne donné
d) une maladie génégique ne peut pas s'exprimer de
fagon différente d'un individu a un autre
11/ Quelle est la conséquence d'une translocation
Robertsonienne entre les chromosomes 13 et 14
chez ia personne qui en est offectée ?
a) Syndrome de Down
b) Syndrome d= Patau

Syndrome de Turner
_' Aucune conséquenct majeure
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12/ Quelle est la conséquence d'une translocation
réciprogque entre les chromasomes S et 22 7

a) Syndraome de Down
_b) Syndrome de Patau
Leucémie myéloitle chronique

@ Syndrome de Turper
13/ Quelle est la.con quence d'une délétion de la
régionfg11 du chromosome 5 ?

‘a) Syndrome de Down

'b) Syndrome de Patau
{ ))Syndrome de Cri du chat

) Syndrome de Turner

14/ Qu'est-ce qu'une inversion péricentrique ?

a)) Llinversion d'un fragment de chromosome qul

: inclut le centromére

b) Uinversion d'un fragment de chromosome qui
n'inclut pas le centromere
La perte d'un fragment de.chromosome
le dédoublement d’un fragment de
chromosome
15/ Indiquez les répanses exactes concernant les
translocations ;

@ Une translocation chromosomique équilibrée.
chez un membre du couple peut conduire 3
une anomalie déséquilibrée dans la
descendance. | !

Une translocation Robertsonienne gorrespond
3 la fusion de. deux chromosomes:
métacentriques. : _
Tous les chiromosomes peuvent étre impliqués
dans 1a survenue d’'une translocation
Robertsonienne.

La mise en évidence d'une translocation
ﬂﬁi'nbpé’a”éﬁéi V'un des mem bres d'un couple
peut expliquer Finfertilité de ce couple.
mdiﬁr,uéz Jes réponses exactes

)

d)

d)

\Une délétion chromosomique correspond 3 une.

~ monosomie partielle. Ot
b) Une délétion interstitielle correspond 3 la perte
d'un fragment chromosomigue terminal

.\ Une duplication indirecte correspond ala
.-ﬁﬁ'séﬁ'te-En':-&E_hﬁl,é-'jefsémpiaire FI’-,tlne. ﬁégk‘:_r‘i -
chromosomique ayant la méme orientation que

le fragment d'origine
J:i:smu chromosomique résulte de fa

Y. oiruedeencasutssurienéne b

. chrompsomigue

et h :i"ﬁ_fL S o7
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17/Parmi les anomalies chromosomiques de
structure énumérées cl-dessous, quelles sont celles

qui correspondent o une anomalle équilibrée 7
a) ) Les inversions

} Les duplications

¢) Les délétions
@ Les translocations Rohertsonienne
8/

Dans le syndrome d’Angelman la région dons
laguelle se situe la mutation se trouve
a) dans une région PWS/AS du chromosome 13
dans une région caractérisée par une empreinte
parentale sur le chromosorme 15
¢} dans une réglon non codante du chromeosome 15
d) dans une région & expression paternelie sur le
chromasme 15
9/ Dans le syndrome d’Angelman
allle gene UBE3A porté par le chromosome 15
maternel peut étre délété
b) le géne UBE3A porté par le chromosome 15
paternel peut étre déléte
c) itarrive gu'il soit causé par une disomie uni
parentale maternelfe du chromosome 15
Wikarrive qu'il soit causé par une disomie uni
parentale paternelle du chromosome 15
20) Quelte anomalie est désignée par I'écriture
suivante : 46, XX, ins (77 4 )p13g3ig2l)
a) insertion directe du segment 4g21-4q31 du
chromosome 4 au niveau de la bande 7p13 du
chromosome 7 en conservant la méme orientation,
b) insertion directe du segment 21 du chromosome
4 au niveau de 1a bande pl3q31 du chromosome 7 en
nservant la méme orientation.
sertion inversée du segment a2 1-q31 du
chromosome 4 au niveau de la bande p13 du
chromosome 7 avec inversion du segment.
d) iﬁ'ﬂeﬂtﬁn'ﬂirecté;-ﬁn segment pl3 au niveau e la
bande 2q21-2q31 en conservant la méme orientation
'J
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