Esame 10

Sono state raccolte 6 famiglie in cui ricorre una determinata patologia. Vista la modalita’ di trasmissione si suppone che il carattere sia ereditario pertanto si tenta di identificare il gene responsabile.

Domanda 1) Secondo gli alberi genealogici mostrati in figura, qual e’ la modalita’ di trasmissione?

Domanda 2) Sulla base dei pedegree illustrati in figura cosa possiamo dire sulla penetranza del carattere?

Domanda 3) Una volta deciso di effettuare l’analisi di linkage, che tipo di marcatori si utilizzano?

Domanda 4) Quanti marcatori si dovrebbero utilizzare come primo screening del genoma?

Domanda 5) Che cosa ci aspettiamo di osservare dalla prima analisi?

Domanda 6) E’ opportuno effettuare un secondo screening. Perche’? 

Domanda 7) Che tipo di marcatori si utilizzano per il secondo screening? 

Domanda 8) Cosa si cerca di ottenere da tutte queste analisi dei marcatori? Qual e’ lo scopo di questi screening?

Dopo aver fatto queste analisi, si ritiene che  il marcatore piu’ strettamente associato sia posizionato sul cromosoma 2 p1.1. Riportiamo il genotipo insieme all’albero genealogico.





















Domanda 9) Indicare la fase gametica marcatore-malattia per gli individui delle seconde generazioni in ciascun albero

Domanda 10) Calcolare la funzione di associazione in relazione alla frequenza di ricombinazione

Domanda 11) Qual e’ la distanza genetica piu’ probabile?

Domanda 12) Discutere le strategie possibili tramite le quali e’ possibile risalire al gene responsabile della malattia sulla base dei risultati delle analisi genetiche sopracitate.
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